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A.Uvod

1. Predmluva

Vazené kolegyné, vazeni kolegové, vazeni zakaznici

pfedkladame Vam nabidku naSich sluzeb, které poskytujeme v oblasti laboratorni
mediciny.

Tato pfirucka, pfipravena v souladu s normou CSN EN ISO 15189:2013, je jednim z
prostfedkl pro komunikaci mezi Iékafi a laboratofi a v neposledni fadé je prezentaci nasi
prace. Obsahuje pozadavky pro provedeni spravného odbéru vzorkl, manipulaci s nimi a
skladovani tak, aby nebyl negativné ovlivnén vysledek laboratornich vy3etieni. Dale zde
najdete seznam vySetieni, které nase laboratof provadi a v neposledni fadé i pozadavky
kladené na vzorek, které je nutno splnit.

Laboratorni pfirucka je soucasti Fizené dokumentace laboratofe, je pravidelné
aktualizovana a Zzadatelim o vySetfeni je dostupna na naSich webovych strankach
www.cmbagt.cz.

Doufame, Zze Vam naSe pfirucka pfinese nejen potiebné informace, ale také inspiraci.

Prof. RNDr. Sarka Pospisilova, PhD.
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B.Informace o laboratori

2. Identifikace laboratore, zakladni udaje

Nazev organizace: Fakultni nemocnice Brno
Nazev laboratore: Centrum molekularni biologie a genetiky
Zarazeni pracovisté v ramci FN Brno: Interni hematologicka a onkologicka klinika

Identifikacni udaje:

ICO: 65269705, DIC: CZ65269705
ICP: 72100632 a 72100657 (Laboratof molekularni biologie), 72100086 (Laboratof

pritokové cytometrie)

Bankovni spojeni: 71234621/0100
Adresa: Fakultni nemocnice Brno, pracovisté Détska nemocnice, Centrum molekularni
biologie a genetiky, Cernopolni 9, Brno 613 00
Provozni doba laboratoire: Po — Pa: 6:00 — 18:00 (mimo svatky)

Prijem vzorka:
Kontakty:
Sekretariat:

Po — Pa: 6:00 — 15:00 (mimo svatky)

Mgr. Svétla Kuhrova

@ /fax: 532234623
><: Kuhrova.Svetla@fnbrno.cz

BcA. Pavla Levinska

& /fax; 532234623
><: Levinska.Pavla@fnbrno.cz

Vedouci Iaboraton"ev:
Prof. RNDr. Sarka PospiSilova, PhD.

&: 532234622
P><: Pospisilova.Sarka@fnbrno.cz

K/CMBG/00002
Verze 8.0

Vedouci sekce nadorové genomiky a lymfoprolif. onemocnéni:

Mgr. Jana Kotaskova, PhD.
2532234396
D<: Kotaskova.Jana@fnbrno.cz
Vedouci myeloid. malignit a solid. tumoru:
Ing. lvana JeZiSkova, Ph.D.
2532234647
DA< Jeziskova.lvana@fnbrno.cz
Vedouci sekce oportunnich infekci:
Doc. Mgr. Martina Lengerova, PhD.
& 532234629
4. Lengerova.Martina@fnbrno.cz

Vedouci sekce vrozenych genetickych onemocnéni:

Doc. RNDr. Lenka Fajkusova, CSc.
& 532234625
DA4: Fajkusova.Lenka@fnbrno.cz
Vedouci sekce cytogenomiky:
Prof. RNDr. Mgr. M. JaroSova, CSc.
@& 532234232
D4: Jarosova.Marie@fnbrno.cz
Vedouci sekce pritokové cytometrie:
Mgr. Marek Borsky
%2 : 532234830, 532234963
DA4: Borsky.Marek@fnbrno.cz

Vedouci sekce genetického screeningu neonkologické

hematologie:
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Mgr. Lukas Tichy, Ph.D.

& 532234626
D4: Tichy.Lukas@fnbrno.cz

3. Zaméreni laboratore

Pracovisté se zabyva molekularné biologickou diagnostikou v oblasti hematoonkologie,
solidnich nadorl, dédi¢nych onemocnéni a identifikace patogenu, dale cytometrickou a
cytogenetickou diagnostikou v oblasti hematologie a hematoonkologie stejné tak aplikovanym
vyzkumem v oblasti humanni mediciny.

Rada z poskytovanych vySetfeni je unikatni vramci republiky, néktera v ramci
stfedoevropského regionu. Pro fadu vySetfeni funguje Centrum molekularni biologie a
genetiky (dale jen CMBG) jako referenéni laboratof pro CR.

4. Urover a stav akreditace pracovisté

Centrum molekularni biologie a genetiky je subjektem akreditovanym dle CSN EN I1SO
15 189:2013.

Uroveni prace a kvalita vySetfovacich metod je sledovana externi kontrolou kvality a
systémem operaéniho Fizeni vnitfni kontroly kvality. V souasné dobé jsme zapojeni do
nasledujicich systéml externi kontroly kvality: EMQN (The European Molecular Genetics
Quiality Network, http://www.emqgn.org/emgn/Home), UK NEQAS (United Kingdom National
External Quality Assessment Service) for molecular genetics (www.uknegas-molgen.org.uk) a
UK NEQAS for Leucocyte Immunophenotyping (www.uknegasli.co.uk), QCMD (Quality
Control for Molecular Diagnostics) a SEKK (www.sekk.cz) a mezilaboratorni porovnani
(organizované UHKT a Bioptickou laboratofi s.r.o. v Plzni) v nichz nami dosahovana kvalita
stanoveni ma velmi dobrou uroven.

V oblasti vySetfovani prediktivnich znakd u solidnich nadord CMBG ziskalo statut
referencni laboratofe prediktivni onkologie.

5. Organizace laboratore, jeji vnitrni ¢lenéni, vybaveni a
obsazeni

Centrum molekularni biologie a genetiky (dale jen CMBG) je situovano v arealu Détské
nemocnice v budové pavilonu L a ve 3 a 4.patfe v budové pavilonu G.

Budova pavilonu L ma dvé nadzemni podlazi a suterén. V prvnim nadzemnim podlazi
jsou umistény laboratofe sekce prutokové cytometrie a laboratorni a kancelarské prostory
dalSich sekci. V 2. nadzemnim podlaZzi jsou laboratofe, kancelare a sekretariat CMBG. CMBG
nedisponuje vlastni odbérovou mistnosti. Mistnost pro pfijem vzorkl je umisténa v pfizemi
budovy pavilonu L. Vyjimeéné Ize vzorek pfijmout v 4. nadzemnim podlazi budovy G (Sekce
nadorové cytogenetiky). Suterén sdili CMBG s oddélenim patologie.

Laboratofe v budové pavilonu G sdili ast prostor s Ustavem lékafské genetiky a
genomiky.

Laboratofe CMBG jsou prostorové a technicky vybaveny tak, aby bylo mozno provadét
vSechna nabizend vysetfeni (vCetné prace s radioaktivnimi materialy).

6. Spektrum nabizenych sluzeb

Laboratof CMBG poskytuje tyto sluzby:
+ Zakladni, specializovanou a superspecializovanou molekularné
biologickou diagnostiku v oblasti solidnich nadorq,
hematoonkologie, onkocytogenetiky, dédi€nych onemocnéni a
identifikace patogenu.
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Cytometrickou a cytogenetickou diagnostikou v oblasti
hematologie a hematoonkologie.

Konzulta¢ni €innost v oblasti provadénych diagnostik.
Seminarni, pfednadkovou, vyukovou a publikaéni ¢innost.
Vyzkum ve vSech oblastech provadénych diagnostik.

Z pozice referen¢ni laboratofe pro fadu vySetfeni zajiStujeme
mezilaboratorni kontrolu kvality.

FEFEE F

VySetfeni cizich statnich pFisluSnikd

Vysetfeni se provadi na zakladé pozadavku ordinujiciho Iékafe. Pro vypInéni zadanky
a odbér materialu plati standardni pravidla. Je tfeba uvést, zda se jedna o EU pojisténce nebo
cizince ze zemi mimo EU. Pokud se jedna o EU pojisténce, je spolu s zadankou tfeba dodat i
vyplnény formulaf S2 (nahrazuje pfedchozi formulai E 112). CMBG fakturuje provedena
vySetfeni prostfednictvim Oddéleni uctaren a informaci predepisujicimu Iékafi nebo pfimo
pacientovi. Ceny za stanoveni vychazeji z bodové hodnoty daného vykonu a aktualni ceny
bodu.
VySetfeni samoplatcl

VySetfeni se provadi na zakladé pozadavku ordinujiciho lékafe, Zadanka musi byt
jasné oznacena ,Samoplatce”. CMBG fakturuje provedena vysetieni oSetiujicimu |ékafi nebo
pfimo pacientovi prostfednictvim Oddéleni uétaren a informaci. Ceny za stanoveni vychazeji
z bodové hodnoty daného vykonu a aktualni ceny bodu.

Podrobnosti k jednotlivym vySetfenim jsou uvedeny v kapitole F.

Nabidka vySetfovacich metod se upravuje dle pozadavku klinickych obor a poznatk
vyplyvajicich z urovné védeckého poznani.

7. Ochrana osobnich udaju

PFi nakladani s citlivymi osobnimi udaji, v&€. biologického materialu, postupujeme v
souladu s pozadavky zakona o ochrané osobnich udaju (zakon &. 101/2000 Sb., ve znéni
pozdéjSich predpist), zakona o zdravotnich sluzbach (zakon €. 372/2011 Sb., ve znéni
pozdéjSich predpist) a Nafizeni Evropského Parlamentu a Rady (EU) 2016/679 ze dne 27.
dubna 2016 o ochrané fyzickych osob v souvislosti se zpracovanim osobnich udajd a o volném
pohybu téchto udaji — GDPR.

Spravcem osobnich udaju je Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno.
Fakultni nemocnice Brno jmenovala povéfence pro ochranu osobnich udaji. Kontaktni udaje
tohoto povérence: Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno, e-mail: poverenec-
gdpr@fnbrno.cz.

V pfipadé, Ze se budete domnivat, Ze zpracovani osobnich udajd probiha v rozporu s
pravnimi predpisy, mate pravo podat stiznost dozorovému organu (Ufad na ochranu osobnich
udajt). Kontaktni idaje dozorového tfadu: Ufad pro ochranu osobnich udajd, Pplk. Sochora
27, 170 00 Praha 7, elektronicka podatelna: posta@uoou.cz.
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C.Manual pro odbéry primarnich vzorku

1. Zakladni informace

Centrum molekularni biologie a genetiky (CMBG) jako laboratorni pracovisté nedisponuje
odbérovym mistem pro zadny typ analyzovaného materialu. Konkrétni postupy odbéru jsou
tedy v pIné kompetenci pozadujicich zafizeni. Tato pracovisté jsou pouze povinna pfihlédnout
k specifikdm, ktera odbér zejména nékterych specialnich materialt vyzaduiji.

Laboratorni pfiru¢ka CMBG je k dispozici na naSich webovych strankach (www.cmbgt.cz).
Spektrum nabizenych vySetfeni je uveden v kapitole F laboratorni pFirucky.

2. Pozadavkové listy (zadanky), informované souhlasy pacienta

Aktualni verze zadanek a informovanych souhlasii pacienta jsou k dispozici na
internetovych strankach Centra molekularni biologie a genetiky (www.cmbgt.cz).

Zadavatel je povinen na Zadance pfesné specifikovat druh jim poZadovaného vySetfeni.
V pfipadé nutnosti mGze vyplnit Casovou naléhavost vySetfeni. Tato pak musi byt vyplnéna
vzdy jedna-li se o vySetfeni urgentni.
Dale jsou povinnymi udaji na zadance:

+ |dentifikaéni Udaje pacienta: jméno a pfFijmeni pacienta, ¢islo pojisténce, event. rodné
(v pfipadé cizich statnich pfisluSnik( identifikani) Cislo a kod pacientovy diagndzy dle
MKN10 (Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich
problému). U cizich statnich pfislusnikd, nebo pacientl u nichz nelze z Cisla pojisténce
spolehlivé urcit datum narozeni, uvadi se tento udaj na Zadanku do kolonky Klinicka
data, Poznamka, Doplnujici informace nebo Klinické informace.

+ |dentifikace zdravotni pojistovny.

+ Nazev subjektu, oddé&leni, kontaktni adresa, telefonicky kontakt a ICP _poZadujiciho
pracovisté. Dale jméno Iékafe (popf. jiné osoby opravnéné pozadovat vySetfeni),
razitko pracovisté a podpis Iékare (popf. jiné osoby opravnéné pozadovat vySetieni).

+ Informace tykajici se odebraného biologického materialu: datum a ¢as odbéru (tam,
kde je to zadouci), typ odebraného biologického materialu a anatomickou specifikaci
mista odbéru, je-li to vhodné.

+ Ucel vySetieni
+ Pokud je to opodstatnéné tak i doplrikové informace: tj. dalSi upresriujici idaje (napf.
aktualni IéCba, klinicky stav), optimalné uvadéné v kolonce pro klinicka data.

Odbérové nadobky s biologickym materialem musi byt rovnéz oznaceny:
+ |dentifikacnimi (daji pacienta: jméno a pfijmeni pacienta, Cislo pojisténce (rodné
Cislo), pfipadné rok narozeni pacienta.
+ Informaci o materialu: typ materialu a datum odbéru.

Odebrany biologicky materiél je po transportu pfejiman pracovniky laboratofe CMBG, kde
prob&hne vizualni kontrola kvality vzorku a dale provéfeni shody mezi vzorkem a pfilozenou
Zadankou.

Postup laboratofe pfi nespravné identifikaci biologického materialu

PFfi nedostateCné identifikaci pacienta z hlediska nezaménitelnosti biologického
materidlu se analyza neprovadi. Odesilajici subjekt obdrzi informaci o odmitnuti nespravné
identifikovaného biologického materialu.

Pokud je takovyto vzorek dodan a jedna se o nenahraditelny vzorek, laboratof tento
vzorek vySetfi, ale vysledek bude uvolnén pouze tehdy, kdyz pozadujici |ékaF (pracovisté)
pfevezme plnou odpovédnost za identifikaci dodaného vzorku. Pracovnik pfijmu uvede na
Zadance tuto okolnost, ktera je pak pfenesena do vysledkové zpravy.
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VSechny pfipadné zmény souvisejici s identifikaci vzorku a udaju o pacientovi jsou
nalezité dokumentovany se jmenovitym vypsanim kdo, kdy a pro¢ zménu provedl.
Dokumentace o dodate¢nych zménach je fazena k zadankam o vySetfeni nebo jsou tyto udaje
zaznamenany pfimo na zadanku.

Postup laboratofe pfi nespravné nebo neupiné vypinéné zadance (s vyjimkou udaju

Z pfedchozi kap.)

Pokud je k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace nemocného,
laboratof doplni chybégjici udaje po telefonické domluvé. Zaznam o doplnéni udaji bude
proveden pfimo na zadanku a bude obsahovat minimalné udaje o datu a ¢asu doplnéni,
kontaktujici a kontaktované osobé. Pokud laboratof zasila neuplnou Zadanku k doplnéni zpét
na odesilajici pracovisté, odpovédny pracovnik plvodni nekompletni zadanku okopiruje a
kopie se ponecha do doby, nez bude zpét doru¢ena zadanka kompletni. Laboratof se snazi,
aby vzorek pacienta s neuplné nebo nespravné vypinénou Zadankou mohl byt zpracovan.

Pokud je k dispozici zakladni identifikace nemocného, ale nejsou k dispozici
identifikaéni udaje pozadujiciho Iékafe/pracovisté, laboratof tento vzorek zpracuje do stadia,
kdy je mozné bezpeCné a stabilni skladovani vzorku pro pfipadnou analyzu a vy¢ka, zda
nebude nékterym z poZadujicich pracovist vznesen dotaz na vysledky vySetifeni. Pokud bude
takovyto dotaz vznesen, je pozadujici pracovisté (Iékar) povinen zaslat novou zadanku se
vSemi potfebnymi udaji. V okamziku kdy bude tato Zadanka v laboratofi k dispozici, laboratof
analyzu dokondi.

Pokud by vySe zminény dotaz nebyl vznesen ve |haté 3 kalendainich mésicl od data
doruceni vzorku do laboratore, bude vzorek zlikvidovan a plivodni zadanka trvale archivovana.

Pokud by charakter vzorku neumoznoval jeho stabilni skladovani po tuto lhiitu,
nebo pokud se bude jednat o vzorek nenahraditelny, laboratof vySetfeni provede a
Zadanku spolu s vysledkem vySetfeni archivuje do doby, nez bude vznesen dotaz na vysledek.

Neni-li k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace nemocného,
material se neanalyzuje, Zadanka se trvale archivuje.

CMBG akceptuje informované souhlasy jinych pracovist. Jejich kopii je vSak nutno vzdy
dodat spolu s zadankou pro dané vySetfeni (s vyjimkou laboratofe pritokové cytometrie).
Oficialni informované souhlasy naSeho pracovisté jsou k dispozici na naSich webovych
strankach www.cmbagt.cz.

3. PozZadavky na urgentni vySetreni

V pfipadé, Ze lékar &i Zadatel o vySetfeni poZaduje urgentni vySetfeni biologického
materialu, vyuzije stejné Zadanky jako pro ostatni bézna vySetieni a zfetelné je oznaci
Cervenym textem STATIM nebo se na Zadance zaskrtne pfisludné poli¢ko, je-li k dispozici (pro
ugely laboratofi CMBG je toto oznageni ekvivalentni s oznagenim URGENTNI VZOREK) (viz
také kap. C-2 laboratorni pfirucky). Material s takto oznacenou zadankou bude prednostné
zpracovan.

Povéfeny pracovnik pfijmu biologického materidlu pfednostné provede kontrolu a
identifikaci vzorku a zadanky tak, aby mohl byt vzorek pfednostné zpracovan, zapiSe datum a
Cas prevzeti, zanese Udaje o vzorku do informacéniho systému a provede kroky nezbytné
k tomu, aby nasledna analyza mohla probéhnout v nejkratSim mozném Case.

4. Ustni poZadavky na vysetfeni

Telefonické pozadavky na opakovana ¢i dodate¢na vySetieni Ize dodatecné provést ze
vzork jiz do laboratofe dodanych pfi dodrZeni nasledujicich pravidel:
+ Dodatecna vysetreni Ize telefonicky pfiobjednat. Tam, kde je to Zadouci je vSak tfeba
zaslat informovany souhlas pacienta s timto dodate¢nym vySetfenim.
+ Dodatecna vySetfeni Ize u nékterych diagnostik provadét s urcitym omezenim, které je
dano druhem nukleové kyseliny, ktera byla z dodaného materialu vyizolovana pro
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potfeby pfedchozi diagnostiky (viz kapitola F - Abecedni seznam laboratornich
vySetieni).

5. Pouzivany odbérovy systém

Laboratof CMBG nedisponuje odbérovou mistnosti. Material pro vySetfeni (tj. izolaci
nukleovych kyselin a jejich naslednou analyzu) je odebiran v pfisluSnych ambulancich,
specializovanych odbérovych centrech nebo na Iizkovych oddélenich pozadujicich pracovist.
Odbérovy systém je plné v kompetenci pozadujiciho pracovisté. Pozadujici pracovisté také
pfebira plnou odpovédnost za nevhodné zvoleny odbérovy systém pro dany typ vySetfeni.
Vzhledem k velkému spektru a specifiCnosti fady zpracovavanych materialt je pozadujici
pracovisté povinno zvolit takovy odbérovy systém, ktery dokaze v poradku uchovat pfisluSnou
nukleovou kyselinu az do doby jejiho zpracovani laboratofi. Naroky kladené na material, jeho
odbér a pfepravu jsou uvedeny vzdy u konkrétniho vySetieni v kapitole F této pfirucky.

Laboratof miize vySetfit i jiz na jinych kooperujicich pracovistich (napf. FN Motol, UHKT,
FN Olomouc, atd.) pfipravené bunécéné lyzaty nebo izolaty nukleovych kyselin. V takovychto
pfipadech vS§ak CMBG nerudi za preanalytickou fazi vysetfeni.

6. Priprava pacienta pred vySetrenim

VétSina vzorkd zpracovavanych laboratofi neklade na pfipravu pacienta zadné naroky.
Nékteré specialni vzorky jsou odebirany na lizkovych oddélenich pozadujicich pracovist, kde
se o pfipravu pacienta pfed odbérem odborné postara obsluhujici personal a oSetfujici Iékafr.
Pokud materidl vyZzaduje specidlni pfipravu pacienta pfed odbérem, je toto dostatecné
zddraznéno v ¢asti F laboratorni pfiru¢ky u konkrétnich stanoveni.

Pouceni pacienta o pripravé k odbéru biologického materialu a rozhodnuti o
mozném vysazeni terapie provadi oSetrujici IékaF nebo zdravotni sestra.

7. Odbér vzorku, typ a mnozstvi vzorku

V této kapitole je uveden abecedni seznam biologickych vzorku, které laboratof CMBG
zpracovava. Pod typem materialu je vzdy uvedeno, které z pracovnich sekci z daného
materialu provadi néktera ze svych vysSetfeni. Nasledny text je vénovan kratkému popisu
materialu, odbéru a jeho mnozstvi. Pokud nékteré z pracovnich sekci maji specialni
pozadavky pro tento typ materialu, jsou tyto pozadavky uvedeny pod popisnou ¢asti.

Pro ¢ast biologickych materiall je na odbérovych nadobkach zfetelné vyznaceno optimalni
odebirané mnozstvi. Podstatné nedodrzeni odebiraného objemu, zplsobené napfiklad
vadnou technikou odbéru, ¢&i technickou zavadou materialu mize byt divodem k neprovedeni
vySetfeni.

Amniocentéza
Sekce: Vrozenych genetickych chorob
Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerézy

Jedna se o transabdomindlni prinik punkéni jehly do amniaini dutiny za soucasné
ultrazvukové kontroly. Minimalni odebrané mnozstvi potfebné pro vySetieni je 10 ml, optimum
je 15-20 ml. Kultivace materialu se pohybuje mezi 10 — 20 dny podle mnozstvi a typu
amniocytu, které jsou nasledné pouzity k izolaci DNA.

Transabdominalni amniocentéza je provadéna po 15. tydnu gravidity, nejCastéji
v obdobi mezi 16.-18. tydnem. Za fyziologického stavu jde o slabé& naZloutlou fidkou tekutinu.
Patologické stavy plodové vody jsou signalizovany zménou barvy (Cervena — poranéni
placenty, tmavé hnéda — starSi krvaceni nebo odumfeni plodu, zelena — intrauterinni dechova
tisen).
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Biopsie choria
Sekce: Vrozenych genetickych chorob
Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerézy

Pod ultrazvukovou kontrolou se zavadi odbérova jehla transabdominalné nebo
transcervikalné do choriové plotny a pod tlakem se nasava shluk klka (chorionic villus sampling
— CVS). Odebrané choriové klky jsou viozeny do mikrozkumavky a do izolace DNA skladovany
v chladicim zafizeni pfi teploté 4 — 9 °C.

CVS je mozné provadét od ukonéeného 10. tydne gravidity. DNA analyza z CVS se
vyznacuje rizikem fale$né pozitivity vysledku, jelikoz pfi odbéru choriovych klk( dochazi ¢asto
ke kontaminaci matefskou krvi. Pfipadnou kontaminaci je do ur€ité miry mozné potlacit
kultivaci choriovych klku.

Bronchoalveolarni lavaz (BAL)

Sekce: Oportunnich infekci

Odbér BAL je indikovan u pacientl s plicnim postizenim s moznosti infekéni etiologie.
Objem odebiraného materialu by mél byt 5 - 10 ml z promichané lavazni tekutiny. Material by
mél byt nasledné ulozen a transportovan pfi teploté 4°C.

Sekce: Pritokové cytometrie

Material je pfi pokojové teploté nestabilni! BAL frakce Il v objemu 10 ml a vice ihned
transportovat do laboratofe nebo nutno skladovat pfi 4 — 8°C a odeslat do 4 hod. Sou¢asné
s BAL je tfeba dodat vzorek periferni krve v EDTA (3ml) odebrany tentyz den.

Bukalni stér
Sekce: Nadorové genomiky a lymfoproliferativhich onemocnéni
Sekce myeloidnich malignit a solidnich tumort
Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerézy

Bukalni stér je vyuzivan pro neinvazivni odbér genetického materidlu pro testovani
patologickych variant v DNA pacientll event. v pfipadech, kde je potfeba nenadorova tkarn
onkologickych pacientd pro potvrzeni/vyvraceni germinalniho plvodu konkrétnich nalezenych
mutaci. Stér se provadi z bukalni sliznice pacienta tak, aby nedoSlo ke kontaminaci krvi
pacienta. Stérka se posléze vlozi do sterilni zkumavky a transportuje se pfi pokojové teploté
jesté tyZ den do laboratofe.

DNA
Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumor(
Oportunnich infekci
Vrozenych genetickych onemocnéni
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni
Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerdzy

Ke genetickému vySetieni je vhodné dodat DNA rozpusténou napf. v TE pufru (roztok
chranici DNA pfed degradaci) v takovém poméru, aby kone&né mnoZzstvi DNA ve vzorku bylo
minimalné 5000 ng. DNA vyizolovana z riznych materiall je skladovana kratkodobé (dny) pfi
4°C a dlouhodobé (tydny — mésice) pfi -20°C. V pfipadé zaslani vyizolované DNA CMBG
nerucCi za preanalytickou fazi.

Kostni dren

Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumoru
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni
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Pritokové cytometrie
Cytogenomiky
Screeningu genetickych onemocnéni

Odbér materialu je provadén z hrudni kosti nebo plochych kosti. Doporu€ovan je odbér
2-4 ml kostni dfené do zkumavky s protisrazlivym &inidlem EDTA. Pro vysSetieni pritokovou
cytometrii nesmi byt vzorek kostni diené starsi 24h.

Pro cytogenetické ucéely je nutné provést odbér do heparinu!!!

Likvor (mozkomis$ni mok)
Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumort
Oportunnich infekci
Pritokové cytometrie
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni

Likvor je nejCastéji ziskavan tzv. lumbalni punkci, tj. napichnutim patefniho kanalu
v bederni oblasti pacienta. Optimalni je odbér 1-3 ml tekutiny do sterilni zkumavky bez aditiv.

Mo¢

Sekce: Oportunnich infekci

VySetiteni modéi je indikovano u pacientd po alogenni transplantaci pfi makroskopické
hematurii ¢i dysuriich jinak nevysvétliteinych. PoZzadovany odbér materialu je 5 ml moc€i do
sterilni zkumavky.

Nasofaryngealni stér

Sekce: Oportunnich infekci

Je indikovan pouze u vySetfeni respiracnich virll. Stér se provadi sterilnim tampénem
ze zadni stény nosohltanu tak, aby bylo setfeno co nejvice epitelialnich bunék. Je nutné se
vyhnout mandlim. Tampon viloZzime do sterilni zkumavky s virologickym médiem. Druhym
tamponem vytfeme obé& nosni dirky a vlozime do téZe zkumavky. Tento material se pak co
nejrychleji transportujeme do laboratorfe. Transportujeme v chladicim boxu pfi teploté 4°C.

Nasofaryngealni stér — Covid-19
Sekce: Oportunnich infekci

Odbér klinického materialu z hornich cest dychacich vhodny pro diagnostiku COVID-
19 za pouziti metody pfimého prukazu Pro odbér materialu z hornich cest dychacich je pfi
dostupnosti vhodné odbérové soupravy zasadni provést spravné vytér z nosohltanu (pfistupny
pfes nosni dutinu), kde se nachazi epitel s fasinkovymi burikami. Jako doplfiujici material k
vytéru z nosohltanu Ize pfidat vytér ze stfedni Casti hltanu (pfistupny pfes uUstni dutinu), kde
Ize pfedpokladat pfitomnost virovych partikuli diky proudéni vydechovaného vzduchu. Oba
odebrané vytéry Ize zanofit do spoleCné zkumavky s tekutym virovym transportnim médiem.
Material je do doby zpracovani nutné uchovavat pfi chladniCkové teploté. Nicméné v pfipadé
nedostate¢ného mnozZstvi odbérového materialu Ize akceptovat: a) spravné provedeny vytér z
nosohltanu (pfistupny pfes nosni dutinu), nebo b) spravné provedeny vytér z orofaryngu (na
lacno). PFipadné kombinaci obou vytérl za pouziti jedné odbérové Stéticky. Odbér provedeny
nestandardnim postupem muze ovlivnit vysledek vySetfeni.
Transportujeme v chladicim boxu pfi teploté 4°C.

Periferni krev
Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumor(
Oportunnich infekci
Vrozenych genetickych onemocnéni
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni
Pritokové cytometrie
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Cytogenomicka

Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerozy

Odbér periferni krve je provadén z periferni zily, nejlépe uzavienym odbérovym
systémem do sterilni nabérové zkumavky (sterilita nutna z hlediska absence RNaz pfi izolaci
RNA). Doporucovan je odbér do 10 ml zkumavek obsahuijicich protisrazlive ¢inidlo (standardné
EDTA, event. citrat, pro molekularné geneticka vysetreni a pro vysetieni pratokovou
cytometrii je heparin nezadouci, pro vySetreni cytogeneticka je heparin vyzadovan).

Pupeénikova (fetalni) krev
Sekce: Screeningu genetickych onemocnéni
Sekce neonkologické hematologie a aterosklerozy

Kordocentéza (CC, punkce pupecniku) je invazivni metoda vyuzivana v
ramci prenatalni diagnostiky. VySetfeni Ize provadét obecné od 18. gestacniho tydne. Punkce
pupecniku a odbér fetalni krve z pupecCnikové vény se provadi specialni jehlou pod
ultrazvukovou kontrolu. Ziskané krevni elementy (lymfocyty plodu) Ize uzit pro molekularné
genetické a cytogenetické vysetifeni. Pro molekularné genetické vysetfeni je fetalni krev
odebrana do zkumavky s EDTA, mnozstvi odebrané pupeénikové krve je 1-3 ml. Pro kultivaie
na karyotyp a vySetieni FISH je 10ml fetalni krve odebrano do zkumavky s Lithium Heparinem.

Periferni krev pro izolaci volné fetalni DNA
Sekce: Screeningu genetickych onemocnéni

Pro molekularné genetické vySetfeni je periferni krev matky odebrana do zkumavky
s EDTA, mnozZstvi odebrané pupecnikové krve je 9ml. Transport vzorku do laboratofe do 3
hod po odbéru.

Separované PBSC

Sekce: Pratokové cytometrie
Myeloidnich malignit a solidnich tumoru
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni

Sekce pritokové cytometrie: Analyza CD34* bunék z PBSC je stézejnim
vySetfenim pro hodnoceni kvality transplantatu i indikaci jeho odbéru technikou leukaferézy.
PBSC odebrané do zkumavky s EDTA nebo citratem.

Sekce myeloidnich _malignit _a_solidnich tumorl: Hodnoceni pfitomnosti/absence
nadorovych bunék v transplantatu v pfipadé autologni transplantace PBSC po indikaci
Iékafem.

Sputum
Sekce: Oportunnich infekci

Odbér sputa je indikovan u imunokompromitovanych pacient s plicnim postizenim
s moznosti infek&ni etiologie pfi kontraindikaci provedeni BAL. Objem odebiraného materialu
by mél byt 200 pl az 2 ml.

Stér
Sekce: Oportunnich infekci

Indikaci k odbéru tohoto materialu je orofaryngealni mukositida, slizni¢ni afekty dutiny
ustni, opar na rtu &i slizniéni defekty genitalni oblasti. Odbér se provadi stétiCkou krouzivym
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pohybem z afekce tak, aby se stfelo co nejvice epitelialnich bunék. Poté se Stéticka vklada do
sterilni zkumavky s fyziologickym roztokem, tak aby doslo k upInému ponofeni.

Suché krevni skvrny
Sekce: Screeningu genetickych onemocnéni

K odbéru krve pro uéely fadného i opakovaného novorozeneckého screeningu slouzi
specialni screeningové karty Guthriecho kartisky (FTA karty). V Ceské republice jsou
laboratorni vySetfeni optimalizovany pro pouziti karet typu Whatmann 903 se 4 krevnimi
skvrnami - @1 cm.

Kruhy vyznacené na testovaci karti€ce musi byt pIné prosaknuty (viditeIné z pfedni a
zadni strany karti¢ky). Pfed transportem nechat uschnout pfi pokojové teploté (nesmi schnout
nad zdrojem tepla).

Tkan fixovana
Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumor
Oportunnich infekci
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni

Jedna se o vzorek odebrany pro histologicka vySetfeni nebo vzorek ziskany pfi
autopsii. NejCastéji se jedna o tkan fixovanou formaldehydem a zalitou v parafinu (FFPE).

Sekce oportunnich infekci: vysetfeni je indikovano zejména pro objasnéni etiologie
infek&niho procesu ve tkani, nejCastéji plvodce invazivni mykotické infekce. Vhodnym
vzorkem pro molekularné biologické vySetfeni je nékolik fezd (minimalné 3) z parafinového
blogku, ktery obsahuje vzorek postizené tkané. Rezy je nutné vlozit na sucho do sterilni
mikrozkumavky a zaslat na pracovisté. Material nema specialni poZzadavky na transportni
podminky.

Tkan nativni (biopsie)
Sekce: Myeloidnich malignit a solidnich tumoru
Oportunnich infekci
Vrozenych genetickych onemocnéni
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni
Pritokové cytometrie
Screeningu genetickych onemocnéni

Vzorek tkané je odebiran za sterilnich podminek do sterilni odbé&rové nadobky
(s fyziologickym roztokem, nasucho, do RNA lateru, pfipadné specialnim fixaénim &inidlem).
Sekce oportunnich infekci: vySetfeni je indikovano u imunokompromitovanych pacientl
s loZiskovym procesem (plice, jatra, slezina,...). Cast odebrané tkané je nutné vloZit nasucho
do sterilni zkumavky.
Sekce vrozenych genetickych onemocnéni: vzorek tkané (10-50 mg) je odebiran za sterilnich
podminek do sterilni odbérové nadobky s roztokem RNAlater® (QIAGEN). Po odbéru je vzorek
ulozen pfi teploté 4°C po dobu 24 hodin a nasledné se uchovava pfi teploté -20°C do izolace
RNA.
Sekce myeloidnich malignit a solidnich tumortd: vzorek tkané je odebiran za sterilnich
podminek a prudce zamrazen vhozenim do tekutého dusiku (5okové zamrazeni), po odbéru
je vzorek transportovan v prostfedi suchého ledu nebo v tekutém dusiku a nasledné
uchovavan pfi teploté minimalné -70°C do izolace RNA. Pfipadné je mozné vzorek tkané
odebirat za sterilnich podminek do sterilni odbérové nadobky s roztokem RNAlater®
(QIAGEN). Po odbéru je vzorek uloZen pfi teploté 4°C po dobu 24 hodin a nasledné se
uchovava pfi teploté -20°C do izolace RNA.
Sekce screeningu genetickych onemocnéni: vzorek tkané je odebiran za sterilnich podminek
do sterilni odbérové nadobky s roztokem RNAlater® (QIAGEN) nebo ihned po odbéru zmrazen
v tekutém dusiku, mnozZstvi odebrané tkané: fragment tkdné 5 mm.
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Sekce Pritokové cytometrie:

Vzorek tkané je odebiran do odbérové nadobky s fyziologickym roztokem. Ihned transportovat
nebo uchovavat pfi 4 — 8°C max. 4 hodiny.

Vypotek
Sekce: Pritokova cytometrie
Nadorové genomiky a lymfoproliferativnich onemocnéni
Oportunnich infekci

Odbér do zkumavky v objemu min. 0,2 ml. Zaslat co nejdfive do laboratofe. Stabilita
max. 6 hodin.

Sekce oportunnich infekci: Odbér do zkumavky v objemu min. 0,5 - 2 ml.
Transportujeme v chladicim boxu pfi teploté 4°C.

8. Nezbytné operace se vzorkem, stabilita

Potfebné informace jsou uvedeny v pfedchozi kapitole u jednotlivych typu materialu.
Pokud nékteré z provadénych vySetfeni vyzaduje specialni operace s primarnim materialem
nebo pokud by se jednalo o pfipady, kdy by mohla byt ohroZzena stabilita vzorku, je toto
dostate¢né zdlraznéno v kapitole F laboratorni pfiru¢ky u konkrétnich vysetfeni.

9. Zakladni informace k bezpecénosti pri praci se vzorky

Kazdy vzorek biologického materidlu je povazovan za potencialné infek¢ni, proto je nutné
zamezit moznému kontaktu pacientl i vefejnosti s biologickym materidlem po odbéru. Svoz
vzorkl je zajiStovan v uzavienych transportnich nadobach tak, aby béhem transportu nedoslo
k jeho rozliti nebo jinému znehodnoceni, nedoSlo ke kontaminaci osob nebo dopravnich
prostiedkl pouzitych k pfepravé. Vzorky by mély byt umistény ve stojanku nebo zabezpeceny
v pfepravnim kontejneru. V pfipadé rozliti je tfeba se fidit platnymi zasadami dezinfekce a
dekontaminace. Potfisnéni vnéjSi strany zkumavky nebo Zadanky biologickym materialem
muZze byt ddvodem odmitnuti pfijmu vzorku do laboratore.

10. Informace k dopravé vzorki

Transport biologickych vzorku do laboratofe by mél byt uskute¢nén co mozna nejdfive po
odbéru, tj. s minimalni ¢asovou prodlevou. Transport materialu do laboratofe zajiStuje
zadavatel a tento za né&j také zodpovida.

V pfipadé, kdy doba od nabéru materidlu do pfedani laboratofi CMBG nepfesahne 3
hodiny, neni ve vétSiné pfipadl nutno materidl transportovat za zvlaStnich podminek
(specificky v kapitole F laboratorni pfiru¢ky). Pouze je nutno dbat na to, aby vzorek
biologického materialu nebyl vystaven zahfati (sluncem, drzenim v ruce, apod.) nebo mrazu
v zimnich mésicich. Je-li doba od nabéru po pfedani deldi nez 3 hodiny, je optimalni vzorek
transportovat pfi 4°C (v nadobach k tomu uréenych).

Laboratof CMBG pfijima i vzorky biologického materialu doslé postou. Vzhledem k tomu,
Ze béhem takového typu pfepravy neni ani laboratof ani pozadujici pracovisté schopno zarugit
bezchybnou preanalytickou fazi, zfika se laboratof pfedem zodpovédnosti za kvalitu doslého
materidlu. U hodnoceni vysledkd vysSetfeni ziskanych z takovéhoto materialu je tfeba brat
v Uvahu nestandardni transport do laboratofe. VeSkerou zodpovédnost za tyto komplikace
prebira pozadujici pracovisté. U vzork( doslych poStou bude tato skuteénost zaznamenana
na zadance spolu s datem a podpisem osoby, ktera vzorky pfebrala.
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11. Informace o zajiStovaném svozu vzorku

CMBG svoz vzorkl nezajistuje.
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D.Preanalytické procesy v laboratofri

1. Prijem Zadanek a vzorku

Biologicky material je do laboratofe CMBG pfijiman pouze v pracovnich dnech v ¢asovém
rozmezi mezi 8 a 15 hod. Kdykoliv po této dobé v pracovni dny a dale ve dnech pracovniho
klidu je pro pfijem a zpracovani materialu nutna predchozi telefonicka domluva, Ze strany
zadavatele musi byt komunikujicim vzdy lékaf (tyka se také urgentnich vySetfeni. napf.
vySetieni fuzniho genu PML::RARA).

CMBG nedisponuje odbérovym pracovistém, vesSkery biologicky material je do CMBG
transportovan bud vnitronemocniéni dopravou nebo prostfednictvim svozu sanitnimi vozy
z pracovist mimo FN Brno. Mistnost pro pfijem vzork( je umisténa v pfizemi budovy pavilonu
L. Vyjimecéné Ize vzorek pfijmout v 4. nadzemnim podlazi budovy G.

Kazda z pracovnich sekci disponuje vlastni Zadankou. Aktualni verze Zadanek jsou
k dispozici na internetovych strankach CMBG (http://www.cmbgt.cz).

Laborantka na pfijmu provede:

+ PFifazeni krve nebo jiného biologického materialu k Zadance dle povinnych
identifikacnich znakl - jméno a pfijmeni pacienta, Cislo pojisténce (pfipadné rok
narozeni), material a datum odbéru.

+ Kontrolu zadanky

» ldentifikace pacienta
v pfijmeni, jméno pacienta (pojisténce)
v Cislo pojisténce
v zdravotni pojistovna pacienta
v zakladni diagnéza

» ldentifikace odesilajiciho subjektu
v jméno lékare, ICP
v odbornost
v razitko a podpis lékare
v telefon nebo jiny kontakt pro pfipadné dotazy ¢i sdéleni urgentniho

vysledku

» ldentifikace materialu
v' typ materialu
v' datum odbéru vzorku
v urgentnost dodani (urgentni, STATIM, atd.)
v' pozadovana vySetfeni

+ Kontrolu spravnosti dodané krve nebo ostatniho biologického materialu

v neporusenost obalu
v spravnost odbéru - mnozstvi, protisrazlivé ¢inidlo, druh zkumavky

Po kontrole pfijatého materidlu a zadanky jsou identifikaCni Udaje pacienta ze zadanky
zadany do laboratorniho informacniho systému.

2. Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (koliznich)
primarnich vzorku

Kritéria pro pfijeti primarnich vzork

Nezbytnou identifikaci biologického materialu tvofi pfijmeni pacienta a Cislo pojisténce
(rodné gislo), jinak je nutné material odmitnout (viz dale). Pokud je nadoba s biologickym
materialem oznacena pouze jménem pacienta a chybi dalSi povinné identifikaéni udaje, mize
ji laboratof pfijmout za pfedpokladu, Ze je jednoznacné pfipojena k zadance s kompletni
identifikaci pacienta (pfilepenim, v uzavieném obalu a podobné).
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Kritéria pro odmitnuti primarnich vzorkl
+ Zadanku s biologickym materialem, na které chybi nebo jsou negitelné zakladni
udaje pacienta (Eislo pojisténce, pfijmeni) - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek
(viz ¢ast D3)
+ Nadobu s biologickym materidlem, kde neni zplsob identifikace materialu z hlediska
nezaménitelnosti dostatecny - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)
+ Neoznacenou nadobu s biologickym materidlem — laborator takovyto vzorek pfijme
pouze v pfipadé, ze se jedna o nenahraditelny vzorek. Za takovyto vzorek musi prevzit
pisemné odpovédnost poZadujici Iékaf. Pokud tak neucini, nebude uvolnén vysledek
(viz ¢ast D3)
Biologicky material bez zadanky — pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast
D3)
Zadanku nebo odb&rovou nadobu zneéisténou biologickym materidlem - pokud se
nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)
Nadobu s biologickym materidlem, kde zjevné doSlo k poruSeni doporuceni o
preanalytické fazi - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)
Vzorek materialu doSly postou, u néjz je porusena obalka (obal) takovym zpUsobem,
ze mohlo dojit k nekontrolovatelné manipulaci se vzorkem - pokud se nejedna o
nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)
VysSetfeni ambulantniho pacienta s razitkem lizkového oddéleni (odbornost H nebo 1)
VySetfeni hospitalizovaného pacienta s kodem ambulantniho pracovisté

- + + ¥

+

3. Postupy pri nespravné identifikaci vzorku nebo zadanky

Postup laboratofe pfi nespravné identifikaci biologického materialu

PFfi nedostate¢né identifikaci pacienta z hlediska nezaménitelnosti biologického
materialu se analyza neprovadi. Odesilajici subjekt obdrzi informaci o odmitnuti nespravné
identifikovaného biologického materialu. O odmitnuti analyzy se provede zaznam do SeSitu
drobnych neshod.

Pokud je takovyto vzorek dodan a jedna se o nenahraditelny vzorek, laboratof tento
vzorek vySetfi, ale vysledek bude uvolnén pouze tehdy, kdyz pozadujici lékaF (pracovisté)
prevezme plnou odpovédnost za identifikaci dodaného vzorku. Pracovnik pfijmu uvede na
Zadance tuto okolnost, ktera je pak pfenesena do vysledkove zpravy.

VSechny pfipadné zmény souvisejici s identifikaci vzorku a udaju o pacientovi
jsou nalezité dokumentovany se jmenovitym vypsanim kdo, kdy a pro¢ zménu provedI.
Dokumentace o dodate¢nych zménach je fazena k zadankam o vySetfeni nebo jsou tyto udaje
zaznamenany pfimo na zadanku.

Postup laboratofe pfi nespravné nebo neuplné identifikaci na Zzadance (s vyjimkou udajd
Z piredchoziho textu)

Pokud je k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace nemocného,
laboratof doplni chybgjici udaje po telefonické domluvé. Zdznam o doplnéni udaju bude
proveden pfimo na zadanku a bude obsahovat minimalné udaje o datu a ¢asu doplnéni,
kontaktujici a kontaktované osobé. Pokud laboratof zasila neuplnou zadanku k doplnéni zpét
na odesilajici pracovisté, odpovédny pracovnik plvodni nekompletni zadanku okopiruje a
kopie se ponecha do doby, nez bude zpét doru€ena zadanka kompletni. Laboratof se snazi,
aby vzorek pacienta s neuplné nebo nespravné vypinénou Zadankou mohl byt zpracovan.

Pokud je k dispozici zakladni identifikace nemocného, ale nejsou k dispozici
identifikacni udaje poZadujiciho Iékafe/pracovisté, laboratof tento vzorek zpracuje do stadia,
kdy je mozné bezpeclné a stabilni skladovani vzorku pro pfipadnou analyzu a vyc¢ka, zda
nebude nékterym z pozadujicich pracovist vznesen dotaz na vysledky vySetieni. Pokud bude
takovyto dotaz vznesen, je pozadujici pracovisté (Iékaf) povinen zaslat novou zadanku se
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vSemi potfebnymi udaji. V okamziku kdy bude tato zadanka v laboratofi k dispozici, laboratof
analyzu dokonci.
Pokud by vySe zminény dotaz nebyl vznesen ve |haté 3 kalendafnich mésicl od data
doruceni vzorku do laboratofe, bude vzorek zlikvidovan a puvodni zadanka trvale archivovana.
Pokud by charakter vzorku neumoznoval jeho stabilni skladovani po tuto Ihatu,
nebo pokud se bude jednat o vzorek nenahraditelny, laboratof vySetfeni provede a
Zadanku spolu s vysledkem vySetfeni archivuje do doby, neZ bude vznesen dotaz na vysledek.
Neni-li k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace nemocného,
material se neanalyzuje, zadanka se trvale archivuje.

4. Vysetrovani smluvnimi laboratoremi

Laboratof CMBG vyuziva pfi prekro€eni vilastnich kapacit NGS sekvenatoru sluzeb
Centralni laboratofe Genomika, CEITEC MU (akreditovany subjekt M8307).
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E. Vydavani vysledki a komunikace s laboratori

1. Hlaseni vysledku v kritickych intervalech

V pfipadé pozitivniho nalezu u urgentniho vySetfeni se vysledky nahlasi telefonicky
oSetfujicimu Iékafi. V ramci FN Brno se mohou vysledky hlasit téz prostfednictvim interni
elektronické posty. Do komentare k pfisluSné zadance se zaznamena komu a kdy byl vysledek
ohlasen. Vysledky hlasi pracovnik provadéjici analyzu. Nasledné je vysledek odeslan také
v pisemné podobé standardni cestou.

Vyrazné patologické vysledky a stanoveni po¢tu CD34+ bunék pro ucely transplantace se
neprodlené telefonuji poZadujicimu pracovisti (oddéleni, klinice) bez ohledu na to, zda se
jedna o urgentni nebo rutinni vySetfeni. V ramci FN Brno se mohou vysledky v kritickych
intervalech hlasit téz prostfednictvim interni elektronické posty.

2. Informace o formach vydavani vysledku

Vysledky vySetifeni se vydavaji vzdy v tisténé podobé. V nékterych pfipadech je mozné i
telefonické sdéleni vysledku ¢&i zaslani vysledkové zpravy v elektronické podobé -
v takovychto pfipadech vSak vzdy nasleduje vydani vysledku v tiSténé podobé.

Tisténé vysledky

Zapsani vysledkua vySetfeni probiha pres laboratorni systém. Pfed vydanim jsou
kompletni vysledkové listy v informaénim systému kontrolovany, odsouhlaseny, uvolnény a
autorizovany povéfenou kvalifikovanou osobou.

V pfipadé nékterych vysetieni je vysledkovy list doplnén komentarem v programu MS
Word.

Tisténé vysledkove listy obsahuiji:
jasnou a nezaménitelnou identifikaci vySetfeni
jednozna&nou identifikaci pacienta (jméno, pfijmeni, Cislo pojisténce)
diagnozu pacienta
identifikaci laboratore, ktera vysledek vydala
identifikaci Zadatele (jméno, adresa, ICZ)
datum a €as odbéru primarniho vzorku (je-li k dispozici)
datum pfijeti vzorku laboratofi
datum a €as vydani nalezu
druh biologického materialu
vysledek vySetfeni
v pfipadé potreby textovou interpretaci vysledkl
pfipadné komentare (napf. ke kvalité vzorku)
identifikace osoby, ktera autorizovala uvolnéni nalezu
Tisténé vysledkové listy jsou rozeslany k Zadateldm bud interni poStou (pro pracovisté
v ramci FN Brno) nebo pres centralni podatelnu Ceskou postou na uréené adresy.

ek el SR SR S S S e SR

Telefonické vysledky

Telefonicky se hlasi vysledky urgentnich vySetfeni a vyrazné patologické vysledky.
Telefonicky se vysledky zasadné nesdéluji pacientim, ani jasné neidentifikovanym
zdravotnickym pracovnikim. Sou€asné nasleduje vydani a odeslani vysledku také v pisemné
podobé.

Elektronické hlaseni

Vysledkové listy jsou v nékterych pfipadech na vyZadani oSetfujiciho Iékafe zaslany
nejprve prostfednictvim e-mailu pfes aplikaci MS OutLook a teprve nasledné i v tisténé
podobé.
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Pokud jsou vysledkové listy zasilany v ramci NIS FN Brno, nebo pokud jsou zasilany
do NIS jinych zdravotnickych zafizeni, zajistuji jejich kédovani tyto NISy. V pfipadé zasilani
vysledkovych listd na emaily umisténé na komerénich serverech, jsou pfislusné soubory kryty
pfedem domluvenym heslem.

3. Typy nalezu a laboratornich zprav a jejich popis

+ Predbézna vysledkova zprava — U nékterych vySetreni, kde celkova analyza zahrnuje
vice krokl a jsou znamy relevantni dil¢i vysledky, Ize vydavat pfedbézné vysledky.
Takovyto vysledek je na vysledkovém listu uveden textem ,Pfedbézny vysledek®.
V poznamce nebo v textu je uvedeno, kdy nebo za jakych podminek bude sdélen
koneény vysledek vySetieni. Zadateli je vzdy zaslana koneéna vysledkova zprava, kde
jsou uvedena vSechna pozadovana vysetieni s vysledky.

+ Konecna vysledkova zprava - jedna se o vysledkovou zpravu zaslanou Zadateli se
vSemi poZzadovanymi vySetfenimi.

+ Kumulativni vysledkova zprava - U fady vySetfeni jsou vydavany kumulativni
vysledky. Na vysledkovych listech jsou takovéto vysledky uvedeny v ¢asti uréené pro
vysledek vySetieni. Ve vyjimecnych pfipadech je ve vysledkové €asti uveden pouze
hlavni vysledek a v komentafi k vySetfeni jsou uvedeny dalsi doplfujici vysledky

+ Vysledkova zprava s komentarem — jedna se o vysledkovou zpravu s uvedenim
odborného stanoviska k vysledku vySetfeni v komentafri vysledkové zpravy.

4. Vydavani vysledki pfimo pacientum

Pacientum se vysledkove zpravy pfedavaji na zakladé vyplnéné Zadosti (formulai FN
Brno 4-152 Zadost o nahlédnuti do zdravotnické dokumentace / o pofizeni vypisu, opistu nebo
kopii zdravotnické dokumentace). Vzdy je vSak informovan pozaduijici Iékaf.

5. Opakovana a dodatec¢na vysetreni

Podminky pro provedeni dodateCnych vySetieni jsou diskutovany v kapitole C — 4.
V pfipadé opakovanych vySetfeni je nutno dodat novou Zadanku. Opakovana vySetieni Ize
provést pouze v pfipadé, ze plvodni vzorek nebyl spotfebovan béhem pfedchozi analyzy.

6. Zmény vysledku a nalezu

Opravu vysledkovych listd pofizenych laboratornim informaénim systémem LIS Ize
provadét pro:

+ identifikacni ¢ast

+ vysledkovou ¢ast

Oprava identifikaéni Easti

Opravou identifikaCni ¢asti se rozumi oprava Cisla pojisténce, zména pojistovny a
zmeéna nebo vyznamna oprava pfijmeni a jména pacientl prfed odeslanim vysledkového listu.
Oprava se také tyka v8ech zmén pfijmeni (vdané Zeny apod.). Oprava identifikace (Cisla
pojisténce nebo pfijmeni a jména) se provadi bud pfi zadavani pozadavk( nebo v ramci oprav
databaze. Je dohledatelna puvodni a opravena verze vysledku vEetné identifikace pracovnika,
ktery zménu proved|.
Oprava vysledkovych listd

V pfipadé jiz uvolnéného chybného vysledku je vZdy informovan Zadatel. Je okamzité
domluven systém napravy napf. opakovana analyza, oprava chybného vysledku. Nasledné je
vydana nova vysledkova zprava, ktera je doplnéna textem, ktery nese informaci o tom, ktera
vysledkova zprava se nahrazuje a z jakého dlivodu. V pfipadé, Ze laborator zjisti chybné
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vydany nalez, komunikuje s Zadatelem vedouci sekce, v niz doslo k vydani chybného vysledku
nebo osoba zodpovédna za dané vySetieni.

Chybné vysledky je nutno povazovat za zjisténi zavazné neshody.

7. Intervaly od dodani vzorku k vydani vysledku

Laboratof po konzultaci s Zadateli ma stanoveny doby odezvy laboratofe (turnaround
time, TAT) pro kazdé vySetfeni (viz ¢ast F). Tato doba vyhovuje klinickym potfebam.

Pokud dojde k prekroCeni této doby tak, ze by mohla byt ohrozena kvalita péce o
pacienta, upozorni laboratof na tuto skutecnost a sleduje dale tento pfipad do upiného
vyfizeni.

Dostupnost vysledkt pfi indikaci ,STATIM® je zavisla na druhu konkrétniho vySetieni -
podrobnéji viz ¢ast F.

V pfipadé, Ze &ast vySetfeni z poZzadovaného spektra je pfipravena k vydani, je v zajmu
zkraceni TAT distribuovana pfedbézna vysledkova zprava, kde ve vysledku je Zadatel
upozornén na neuplné vyfizeny poZzadavek textem: ,Pfedbézny vysledek®. Vzdy je zaslana
ordinujicimu Iékafi kone€na vysledkova zprava se vdemi pozadovanymi vySetfenimi nebo
s kone¢nym vysledkem pro dané vysetfeni.

8. Konzultaéni ¢innost laboratore

Lékafi mohou volat do laboratofe a pozadovat informace a konzultace tykajici se
provadénych vysetfeni. Kvalifikovani pracovnici laboratofe provadi pouze biologickou
interpretaci vysledkt (Viz doporugeni Spoleénosti Lékarské genetiky a genomiky CLS JEP).
Odborné informace jsou poskytovany vedoucim laboratofe, vedoucimi jednotlivych sekci,
pfipadné pracovniky, ktefi jednotliva vySetfeni provadeéji. Klinickou interpretaci vysledk
provadi lékafr.

Laboratof mimo jiné zajisStuje konzulta€ni €innost i formou seminard a prednasek. CMBG
disponuje vlastni pfednaskovou mistnosti s potfebnym technickym vybavenim.

9. Zpusob reseni stiznosti

Kromé drobnych pfipominek k praci laboratofe, které pfijima, okamzité feSi a nasledné
informuje svého nadfizeného kompetentni pracovnik laboratofe, je vyfizovani stiznosti véci
vedouciho laboratore.

Stiznosti Ize podavat na:

pribéh provadéni laboratorniho vySetieni,
rozsah provadéného laboratorniho vySetfeni,
termin provedeného laboratorniho vySetfeni,
vysledky laboratorniho vySetieni,

zpusob jednani pracovnikl laboratore.

FEFEEF

Prijmuti stiznosti

Drobnou pfipominku k praci laboratofe feSi okamzité pracovnik, ktery stiznost pfijal, je-
li to v jeho kompetenci. Jinak pfedava stiznost vedoucimu laboratofe.

PFi zjevné neopravnéné stiznosti pracovnik pfedava stiznost k feSeni vedoucimu
laboratore.

Vyfizeni ustni stiznosti
Jde-li o drobnou pfipominku k praci laboratofe a Ize ji vyfeSit okamzité, ucini se tak.
Tento typ stiznosti se nezaznamenava.
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Vv,

ohlasi stiznost a jeji feSeni vedoucimu laboratore, ktery stiznost a jeji feSeni zaznamena do
knihy stiZznosti.
Neni-li mozné vyresit stiznost okamzité, sdéli se navrh feSeni a zplsob odpovédi.

Vyfizeni pisemné stiznosti

Pisemnou stiznost fesi vZdy vedouci laboratofe, stiZnost se zaznamenava do knihy
stiznosti. Je-li mozné stiznost vyfidit ihned, ucini se tak pisemné.

Neni-li mozné stiznost vyresSit ihned, navrhne se postup feSeni. Stézujici si osobé je
ihned pisemné odeslano oznameni o registraci stiznosti se struénym vyjadfenim o dalsim
postupu vyfizovani stiznosti.

Terminy pro vyfizeni stiznosti

Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 pracovnich dna. V
tomto terminu oznami odpovédny pracovnik lékafi (nebo pacientovi) vysledek Setfeni. V
pfipadé, ze nelze v tomto terminu stiznost dofeSit, informuje stézovatele o dosavadnim
postupu (napf. znalecky posudek).
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F. Mnozina laboratornich vysetreni poskytovanych
laboratofi véetné popisu polozek

A. Sekce nadorové genomiky a lymfoproliferativhich chorob

1) Array CGH

Nazev Vysetireni DNA pomoci aCGH
Komponenta Detekce nebalancovanych chromozomalnich zmén
Druh veli¢éiny | delece/ amplifikace, LOH | Jednotka | bp
M Izolace DNA, znaéeni fluorochromem, hybridizace na dipu
etoda ) . . A
s navazanymi sondami, skenovani ipu
Vysetfovany | 1y 45 tumoru, 2) Periferni krev, 3) DNA
material
Odbér do ;Lfl:lativné zmrazena ve zkumavce 2) Zkumavka s EDTA 3) TE pufr/AE
Odebirané 1) Min. 10 mg tkané, 2) 5 ml krve, 3) Mnozstvi odpovidajici minimalné
mnozstvi 1 ug DNA pfi minimalni koncentraci 50 ng/ul
Pokyny k 1) zkumavku s tkani zmrazit na suchém ledu ihned po odbéru
odbéru
Manipulace
s materialem, 1) Tkan transportovat na suchém ledu, 2) Krev uchovavat pfi 4°C
transport

Stabilita vzorku

1) 2 mésice pfi — 80 °C, 2) 1 — 2 dny pfi 4°C, 3) cca 1 mésic pfi 4°C,
dlouhodobé pfi -20°C

Genotyp:
Typy nalezl a = Bez aberaci
jejich popis - Saberacemi (ztraty a zisky genetické informace;
amplifikace, delece, ztraty heterozygotnosti)

Referenéni ,

- Neni
rozmezi
Pokyny pro .
pacienta NSl
Pok)v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
interference neSetrné propipetovavani muze zpusobit fragmentaci genomové DNA
Dostupnost Po — Pa (9:00 — 16:00)

Doba odezvy

8 — 60 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky.

Poznamky

SOP
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2) Klonalita Ig (uréeni klonu / potvrzeni klonality)

Stanoveni klonalnich prestaveb

Nazev imunoglobulinovych fetézcu u pacientu s B-
lymfoproliferacemi
Komponenta Detekce klonalnich prestaveb imunoglobulinovych fetézcu u pacientu

s B-lymfoproliferacemi.

Druh veli€iny

Pritomnost klonalnich

prestaveb Ig retézcu Jednotka

Metoda Multiplex PCR, fragmentacni analyza
1) periferni krev
Vvsetr > 2) kostni dfef
ysetl"c’)vany 3) tkan
I 4) endosekret
5) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) TA nebo TE pufr
1) 5ml
L 2) 2ml
Odetzlrar!e 3) 10mm? a vice
mnozstvi . :
4) dle mozZnosti
5) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
S materialem, nevystavovat slune¢nimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
5) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezi a

Pozitivni IgH - pfitomnost klonalni pfestavby téZzkého
imunoglobulinového Fetézce

Pozitivni IgK - pfitomnost klonalni pfestavby lehkého
imunoglobulinového fetézce kappa

JEATE D Pozitivni IgL - pfitomnost klonaini pfestavby lehkého
imunoglobulinového fetézce lambda
Negativni - nepfitomnost klonalnich pfestaveb imunoglobulinovych
fetézcu

Referenéni

rozmezi
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Pokyny pro nejsou
pacienta
Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,
interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.
f Dostupnost Po — P4 (6:30 — 15:00) |

Doba odezvy 10-15 pracovnich dni
Podminky pro Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani zadanky s novym

dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni

Poznamky

SOP R/CMBG/01307
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3) Klonalita TCR (urceni klonu/potvrzeni klonality)

I Nazev Urc¢eni klonalnich prestaveb TCR receptoru I

| Komponenta

Detekce klonalnich prestaveb TCR receptoru

Druh veli€iny

PFitomnost klonalnich Jednotk -
prestaveb TCR receptoru ednotka

I
| Metoda Multiplex PCR, fragmentacni analyza l
1) periferni krev
VysSetiovany 2) ko§ :m" Ele
material o) et
4) endosekret
5) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) TA nebo TE pufr
1) 5ml
o 2) 2ml
Odetzlrar!e 3; 10mm? a vice
mnozstvi . :
4) dle moznosti
5) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
s materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
5) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

Pozitivni TCRB - pfitomnost klonalni prestavby TCR receptoru beta

Pozitivni TCRG - pfitomnost klonalni pfestavby TCR receptoru gama

JElfiEln [Eep0E Pozitivni TCRD - pfitomnost klonalni pfestavby TCR receptoru delta
Negativni - nepfitomnost klonalnich pfestaveb TCR receptoru

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou

pacienta

Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.

Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

Doba odezvy

15 - 20 pracovnich dni
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Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani Zadanky s novym
dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu

vySetieni

Poznamky

SOP R/CMBG/01303
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4) Mutace v genech ATM, BTK, PLCG2, BCL2, CXCR4

INézev ATM, BTK, PLCG2, BCL2, CXCR4 I

| Komponenta

Kodujici sekvence (exony) genu ATM, BTK, PLCG2, BCL2, CXCR4

I

Druh velié¢iny genové varianty | Jednotka | bp
Metoda NGS

1) periferni krev
Vysetrovany 2) kostni dfer
material 3) tkan

4) DNA

1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) zkumavka s EDTA

3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)

4) TA nebo TE pufr

1) 5ml
Odebirané 2) 2ml
mnozstvi 3) 10mm? a vice

4) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k 1)2) zkumavky s heparinem jsou nezadouci 3) nelze pouzit FFPE tkan,
odbéru protoZe jeji DNA byva pfili§ fragmentovana
Manipulace 1) 2) 4) transport pfi béZné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
s materialem, nevystavovat sluneénimu zafeni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
4) cca 1 mésic pri 4°C

Typy nalezu a

varianta s prokazanym klinickym vyznamem
varianta s potencialnim klinickym vyznamem

jejich popis varianta s neznamym klinickym vyznamem

Referenéni

rozmezi

Pok.yny pro Nejsou

pacienta

Eggé?eyn?ro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
interference neSetrné propipetovavani muze zplsob fragmentaci genomové DNA.
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

Doba odezvy

10 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodateéna
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
informovaného souhlasu.

Poznamky

SOP
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5) Mutace L265P v genu MYD88 a mutace D816V v genu KIT

Nazev MYD8S8, KIT
Komponenta Kodujici sekvence (exony) genia MYD88 a KIT
Druh veliginy SNV | Jednotka | bp
Metoda ddPCR (digital droplet PCR)
1) periferni krev
Vysetifovany 2) kostni dfen
material 3) tkan
4) DNA
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) zkume}vka s EDTA
3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) TA nebo TE pufr
1) 5ml
Odebirané 2) 2ml
mnozstvi 3) 10mm? a vice
4) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k 1)2) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
S materialem, nevystavovat sluneénimu zafeni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
4) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

Pozitivni L265P — mutace L265P v genu MYD88 nalezena
Pozitivni D816V — mutace D816V v genu KIT nalezena

jejich popis Negativni — mutace L265P ani D816V nenalezena

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro .

pacienta e

Pokyny pro e . . . . I

oddaleni viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
interference neSetrné propipetovavani muze zpusobit fragmentaci genomové DNA.
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

Doba odezvy

10 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a

informovaného souhlasu.

Poznamky

SOP
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6) Defekty gent u familiarnich nadorovych syndromt (HBOC, FAP aj.)

Nazev

Defekty gent u familiarnich nadorovych syndromu
(HBOC, FAP aj.) - sekvenace metodou masivné
paralelniho sekvenovani (panel BRONCO)

IKomponenta

Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNV, inzerce, delece, Jednotka | bp

CNV
Metoda NGS
Vysetrovany | 4 b icarni krev, 2) DNA
material
Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr
Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozstvi odpovidajici minimalné
mnozstvi 500 ng DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul
E%liiybné):'u 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
Manipulace
s materialem, | 1)+ 2) transport pfi béZné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport
IStabiIita 1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C
vzorku

Typy nalezill a

benignich variant, které ale nemaji Zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - ¢asto jde o malé delece Ci duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik pred€asného stop
kodonu. Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a

jejich popis databazich popsané jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP
(méné nez 1% v obecné populaci) mizeme nalézt varianty, které
zatim nebyly v literatufe popsany, a tudiZz neni jasné, zda jsou
patogenni nebo neutralni
Referenéni . - .
. Platna referen¢ni genomova sekvence
rozmezi
Pok_yny pro Nejsou
pacienta
Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité
oddéleni vzorku
o . Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
mezeni a N . . e o o i . .
. nesetrné propipetovavani muze zpusobit fragmentaci genomové
interference DNA
D Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluveé Ize i o
ostupnost

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetreni)

Doba odezvy

10 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vySetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky
a informovaného souhlasu.

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mno

Strana 28 (celkem 237)



: Fﬂéﬂ'sglm CE K/CMBG/00002
BRNO Verze 8.0

Poznamky Analyzované geny musi specifikovat odesilajici I€kafr.

SOP
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7) Komplexni NGS analyza prognostickych a prediktivnich markerd
lymfoproliferativnich onemocnéni

Komplexni analyza prognostickych a prediktivnich markeru

Nazev lymfoproliferativhich onemocnéni pomoci sekvenovani
nové generace (panel LYNX)
Kodujici sekvence (exony) 67 vybranych genli, chromozomové
Komponenta aberace napfi¢ genomem (s riznym rozliSenim), klonaini pfestavby

imunoglobulinG a T-bunéénych receptoru, bézné lymfomové
translokace

Druh veli€iny

SNVs, kratké inzerce a Jednotka
delece, CNVs, IG/TR

prestavby, translokace

bp

Izolace NK, pfiprava sekvenaéni knihovny a obohaceni knihovny o

NEieeR) cilové sekvence, sekvenovani nové generace (NGS) a analyza dat
Vysetrovany 1) periferni krev, 2) kostni dfef, 3) tkan, 4) tkan fixovana a zalita do
material parafinovych blo¢kll (FFPE), 5) DNA
Odbér do 1) zkumavka s EDTA, 2) zkumavka s EDTA, 3) sterilni zkumavka
(zkumavka s RNA laterem), 4) FFPE blok, 5) TA nebo TE pufr
Odebirané 1) min. 5 ml 2) min. 2 ml, 3) 10mm? a vice, 4) dle patologického nalezu
% gr (maximum nadorovych bunék), 5) mnozstvi odpovidajici minimalné 200
mnozstvi S .
ng DNA o minimalni koncentraci 50 ng/ul
Pokyny
k odbéru vySetfit, 4) dle patologického nalezu (maximum nadorovych bunék)
Manipulace 1) 2) 4) 5) transport pfi béZné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
s materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) +2) 48 hod pfi 4°C, 3) 1 rok pfi -70°C, 4) cca roky, 5) cca 1 mésic
pfi 4°C, dlouhodobé -20°C

Typy nalezu a

- genové varianty s prokazanym, potencidlnim nebo neznamym
vyznamem (SNV, inzerce, delece)

- chromozomové aberace (zisky a/nebo ztraty genetického materialu,
ztrata heterozygotnosti)

- pfitomnost bézné se vyskytujicich lymfomovych translokaci

Ve e - pritomnost klonalni IG/TR prestavby jakozto markeru klonality
onemocnéni
Benigni aberace nejsou reportovany.
Referenéni ,
, Neni
rozmezi
Pok_yny pro Nejsou
pacienta
Pokyny pro e . . . . I
oddéleni Viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
interference nesetrné propipetovavani miaze zpusobit fragmentaci genomové DNA.
Dostupnost Po — P& (7:00 — 15:00), po predchozi telefonické domluvé Ize i o

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

1) + 2) zkumavky s heparinem jsou nezadouci, srazeny material nelze

6-8 tydn(
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Podminky pro Dostatek materialu po predchozi analyze a dodani nové zadanky a
dodateéna informovaného souhlasu.

vySetieni

Poznamky

SOP
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8) Mutace v genu TP53

I Nazev Mutace genu TP53 I

| Komponenta

Kodujici oblast genu TP53 véetné sestfihovych mist

I
|Druh veligéiny | Pfitomnost mutace | Jednotka | - I
M obohaceni nadorové populace, izolace NK, PCR, NGS nebo
etoda . .
Sangerovo sekvenovani (viz Poznamky)
IVyéetl"'ovany 1) Periferni krev, 2) kostni dieri 3) DNA I
material
| Odbér do - I
Odebirané 1) 5 ml, 2) 2 ml, 3) mnozstvi odpovidajici minimalné 500 ng DNA o
mnozstvi minimalni koncentraci 10 ng/ul
Pokyny k Nejsou
I odbéru I
Manipulace Transport pfi béZné teploté nebo na ledu, nezahfivat
| s materialem, I
transport
| Stabilita vzorku | 1), 2) 1 — 2 dny pfi 4°C, 3) cca 1 mésic pfi 4°C, dlouhodobé -20°C |

Typy naleza a

Mutace:

— nalezena - v genu byla identifikovana varianta/varianty,
vyhodnocené na zakladé TP53-specifickych databazi a vlastni
laboratorni databaze jako patogenni nebo pravdépodobné patogenni,
- nalezena - minoritni mutace - v genu byly nalezeny mutace

s alelickou €etnosti 1-10%. Pfitomnost minoritni mutace nese riziko

jejich popis selekce agresivniho klonu terapii, avSak jednoznacny klinicky vyznam
mutaci vyskytujicich se v alelické frekvenci <10% nebyl spolehlivé
prokazan.
— nenalezena - nebyly nalezeny zadné varianty nad deklarovanym
limitem detekce s vyjimkou bé&Zznych populaénich variant.
- nalezena varianta nejasného vyznamu.
Neni

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Nejsou

pacienta

Pokyny pro Viz ¢ast vénovana transportu a uchovavani materialu

oddéleni

Omezeni a Nejsou

interference

Dostupnost Po-Pa (7:00-15:00)

Doba odezvy

2 — 6 tydn(

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu.

vysetreni
VySetfeni je standardné provadéno pomoci NGS. V pfipadé

Poznamky pozadavku na vysledek do 2 tydn( ml_.‘]ie b.yt. analyza proveden_a
metodou Sangerova sekvenovani s nizsi citlivosti (10-20% variantnich
alel).

SOP
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9) Somatické hypermutace v IGHV genu

Nazev Somatické hypermutace v IGVH genu

Komponenta IGVH oblast IGV-D-J klonalni pfestavby genu

Druh veliéiny | mutaéni status IGVH | Jednotka | homologie IGVH (%)

Metoda reverzni transkripce RT-PCR, PCR, fragmentaéni analyza, sekvenacéni
analyza

Vysetrovany 1) nesrazliva periferni krev

material 2) kostni dien

I Odbér do zkumavka s protisrazlivou latkou EDTA/heparinem l

Odebirané 1) 5ml

mnozstvi 2) 2 ml

zggg:‘g £ srazeny material nelze vysetfit

Manipulace nemrazit, uchovavat pfi pokojové teploté, odebrany material dorucit do

s materialem, 48 hodin, odbér neni nutné provadét nalac¢no

transport

Stabilita vzorku

48 hodin pfi 4°C

Typy nalezi a

Pritomnost nebo absence nukleotidovych alteraci ve variabilnim
segmentu IGVH genu je podkladem pro kvantitativni hodnoceni
sekvencni homologie nadorového klonu k nejbliz§i germinalni linii.
Vysledek slouzi jako prognosticky faktor pro klinické hodnoceni
agresivity onemocnéni.

Vyhledani nejblizSi germinalni B-bunééné linie k nami odectené
nukleotidové sekvenci konkrétniho pacienta — podle IMGT databaze
(www.imgt.cines.fr), nebo Ig Blast (www.nchi.nlm.nih.gov/igblast) a
srovnani nukleotidovych sekvenci variabilniho segmentu zarode¢né B-
bunécné linie a expandované leukemické linie u pacienta umozni
kvantifikovat vzajemnou homologii (mutac¢ni stav IGVH genu pacienta).

jejich popis
Soucasna literatura udava jako hrani¢ni hodnotu homologie k nejblizsi
zarodecné linii 98%.
Mutovany gen IGVH homologie < 98,0%
Nemutovany gen IGVH homologie = 98,0%
Skupina pacientl, ktera je definovana pfitomnosti nemutovanych VH
genu je charakteristicka vyznamné kratSi dobou preZiti a agresivnéjsim
prabéhem nemoci. Druhou skupinu tvofi pfipady s mutovanymi VH geny
a priznivéjSi progndzou.
98,0% hrani¢ni hodnota

Referenéni homologie IGVH < 98,0% mutovany IGVH gen

rozmezi homologie IGVH = 98,0% nemutovany IGVH gen

Pokyny pro nejsou

pacienta

Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a neni mozné dlouhodobé skladovani odebraného materialu pfi 4°C

interference dlouhodobé skladovani izolované RNA pfi -70 °C
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I Dostupnost Po - Pa 6:00 — 15:00 I
I Doba odezvy 20 pracovnich dni l
Podminky pro | dostatek materialu (RNA, cDNA) z prfedchoziho odbéru, dodani
dodateéna aktualni zadanky a informovaného souhlasu pacienta
vySetieni
I Poznamky )
SOP SA/CMBG/M2005
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10)Stanoveni variant v genech BRCA1 a BRCA2 metodou Sangerova

sekvenovani

Nazev

Stanoveni variant v genech BRCA1 a BRCA2
metodou Sangerova sekvenovani

Komponenta

Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece,
CNV

Jednotka | bp

Metoda

PCR amplifikace, precisténi, PCR znacici, sekvenovani na
automatickém kapilarnim sekvenatoru

VysSetrovany
material

1) Periferni krev, 2) DNA

Odbér do

1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr

Odebirané
mnozstvi

1) 2,5 ml 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 200 ng DNA o
minimalni koncentraci 35 ng/ul

Pokyny
k odbéru

1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci

Manipulace
S materialem,
transport

1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat

Stabilita
vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a
jejich popis

benignich variant, které ale nemaji Zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - ¢asto jde o malé delece Ci duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik predCasného stop
kodonu. Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a
databazich popsané jako patogenni

- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP
(méné nez 1% v obecné populaci) mizeme nalézt varianty, které
zatim nebyly v literatufe popsany, a tudiZz neni jasné, zda jsou
patogenni nebo neutralni

Referencéni
rozmezi

Platna referencni genomova sekvence

Pokyny pro
pacienta

Nejsou

Pokyny pro
oddéleni

viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité
vzorku

Omezeni a
interference

Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
nesetrné propipetovavani mize zpUsobit fragmentaci genomové
DNA.

Dostupnost

Po — Pa (7:00 — 15:00), po predchozi telefonické domluveé Ize i o
vikendech a svatcich (pouze statimova vySetreni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky
a informovaného souhlasu.

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mno
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Toto vySetfeni je provadéno u rodinnych pfislusniki pacientu,
. ktefi jsou tzv. BRCA pozitivni (byla u nich v genech BRCA1/2
Poznamky

nalezena patogenni varianta). Analyzovanou oblast musi
specifikovat odesilajici I€kar.

SOP
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11)Translokace BCL2/IgH (Folikularni lymfom)

I Nazev Translokace Bcl2/IgH (Folikularni lymfom) II

| Komponenta

translokace t(14;18) (Bcl2/IgH) s mistem zlomu v MBR a mcr oblasti

Druh veli€iny

pritomnost translokace
t(14;18) (Bcl2/IgH)

s mistem zlomu v MBR a
mcr oblasti

Jednotka

Metoda nested PCR, gelova elektroforéza
1) periferni krev
2) kostni dfen
Vysetrovany 3) tkan
material 4) likvor
5) endosekret
6) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) ster!ln[zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) sterilni zkumavka
6) TA nebo TE pufr
1) 5ml
2) 2ml
Odebirané 3) 10mm? a vice
mnozstvi 4) dle moznosti
5) dle moznosti
6) mnoZstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
S materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

MBR pozitivni — pfitomnost translokace t(14;18) (Bcl2/IgH) s mistem
zlomu v MBR oblasti

mcr pozitivni — pfitomnost translokace t(14;18) (Bcl2/IgH) s mistem

jejich popis zlomu v mcr oblasti
negativni - nepfitomnost translokace t(14;18) (Bcl2/IgH) s mistem
zlomu v MBR a mcr oblasti

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou

pacienta

Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni
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Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,
interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

Doba odezvy

4-20 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani zadanky s novym

dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/L0002
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12)Translokace CCND1/IgH (Mantle cell lymfom)

INézev Translokace CCND1/IgH (Mantle cell lymfom) I

Komponenta

translokace t(11;14) (CCND1/IgH) s mistem zlomu v MTC a non-MTC
oblasti

Druh veli€iny

pritomnost translokace Jednotka
t(11;14) (CCND1/IgH) -
s mistem zlomu v MTC a
non-MTC oblasti

Metoda multiplex LD-PCR, gelova elektroforéza, sekvenacni analyza
1) periferni krev
2) kostni dfen
Vysetrovany 3) tkan
material 4) likvor
5) endosekret
6) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) ster!ln{ zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) sterilni zkumavka
6) TA nebo TE pufr
1) 5ml
2) 2ml
Odebirané 3) 10mm?3 a vice
mnozstvi 4) dle moznosti
5) dle moznosti
6) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
S materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

Pozitivni — pfitomnost translokace t(11;14) (CCND1/IgH) s mistem
zlomu v MTC nebo non-MTC oblasti

jejich popis Negativni - nepfitomnost translokace t(11;14) (CCND1/IgH) s mistem
zlomu v MTC nebo non-MTC oblasti

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou

pacienta

Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.

Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)
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Doba odezvy 4-10 pracovnich dni (MTC), 10-20 pracovnich dni (non-MTC)
Podminky pro Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani zadanky s novym
dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni

I Poznamky I
SOP R/CMBG/01311
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13) Translokace MYC/IgH (Burkittuv lymfom)

I Nazev Translokace MYC/IgH (Burkittuv lymfom) I

Komponenta

translokace t(8;14) (MYC/IgH) s mistem zlomu v a,, p nebo y
segmentu konstantni oblasti IgH

Druh veli€iny

Pfitomnost translokace
1(8;14) (MYC/IgH) s mistem -
zlomu v o, p neboy Jednotka
segmentu konstantni oblasti
IgH

Metoda LD-PCR, gelova elektroforéza
1) periferni krev
2) kostni dfen
Vysetifovany 3) tkan
material 4) likvor
5) endosekret
6) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) ster?ln[ zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) sterilni zkumavka
6) TA nebo TE pufr
1) 5ml
2) 2ml
Odebirané 3) 10mm?2 a vice
mnozstvi 4) dle moznosti
5) dle moznosti
6) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
s materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

Pozitivni — pfitomnost translokace t(8;14) (MYC/IgH) s mistem zlomu
vV a, 1 nebo y segmentu konstantni oblasti IgH

jejich popis Negativni - nepfitomnost translokace t(8;14) (MYC/IgH) s mistem
zlomu v a, p nebo y segmentu konstantni oblasti IgH

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou

pacienta

Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.
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I Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00) |I

f Doba odezvy

4-10 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani zadanky s novym

dodate¢na < . : ;
o o poZzadavkem, existence informovaného souhlasu
vysSetreni
I Poznamky
SOP R/CMBG/01308
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14)Zbytkova choroba (Folikularni lymfom)

Stanoveni minimalni rezidualni nemoci u pacientt

Nazev s Folikularnim lymfomem pomoci specifické
translokace t(14;18)
Kvantitativni stanoveni mnozstvi bunék s translokaci t(14;18)
NeZeEE (Bcl2/IgH) s mistem zlomu v MBR oblasti
Mnozstvi bunék s Pocet kopii bunék s
translokaci t(14;18) translokaci t(14;18)
Druh veli€iny (Bcl2/IgH) s mistem zlomu | Jednotka | (Bcl2/IgH) s mistem zlomu
v MBR oblasti v MBR oblasti na 1 milion
bunék
Metoda Real-time PCR
1) periferni krev
2) kostni dfen
Vysetrovany 3) tkan
material 4) likvor
5) endosekret
6) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) ster?ln! zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) sterilni zkumavka
6) TA nebo TE pufr
1) 5ml
2) 2ml
Odebirané 3) 10mm? a vice
mnozstvi 4) dle moznosti
5) dle moznosti
6) mnoZstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
s materialem, nevystavovat sluneénimu zareni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a

Pozitivni — bez pfesného stanoveni poc¢tu kopii bunék s translokaci
t(14;18) (Bcl2/IgH) s mistem zlomu v MBR oblasti

Pozitivni - pfesné stanoveni poctu kopii bunék s translokaci t(14;18)

JEATE D (Bcl2/IgH) s mistem zlomu v MBR oblasti na 1 milion bunék
Negativni — 0 kopii
0 a vice, horni hranice neni omezena

Referencni

rozmezi
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Pokyny pro nejsou
pacienta
Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,
interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C.
f Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00) |

Doba odezvy 4-20 pracovnich dni
Podminky pro Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani zadanky s novym

dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni

Poznamky

SOP R/CMBG/01306
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15)Zbytkova choroba (Mantle cell lymfom)

Stanoveni minimalni rezidualni nemoci u pacientt

Nazev s Mantle Cell Lymfomem pomoci specifické
translokace t(11;14) (913;932)
Komponenta Kvantitativni stanoveni mnozstvi bunék s translokaci t(11;14)

(CCND1/IgH) s mistem zlomu v MTC nebo nhon-MTC oblasti

Druh veli€iny

Mnozstvi bunék s Jednotka | Pocet kopii bunék s
translokaci t(11;14) translokaci t(11;14)
(CCND1/IgH) s mistem (CCND1/IgH) s mistem
zlomu v MTC nebo non- zlomu v MTC nebo non-

MTC oblasti MTC oblasti na 1 milion
bunék
Metoda Real-time PCR
1) periferni krev
2) kostni dfen
Vysetrovany 3) tkan
material 4) likvor
5) endosekret
6) DNA
1) zkumavka s EDTA
2) zkumavka s EDTA
Odbér do 3) ster!ln{zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka
5) sterilni zkumavka
6) TA nebo TE pufr
1) 5ml
2) 2ml
Odebirané 3) 10mm?2 a vice
mnozstvi 4) dle moznosti
5) dle moznosti
6) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA
Pokyny k
odbéru
Manipulace 1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
S materialem, nevystavovat sluneénimu zafeni
transport 3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Stabilita vzorku

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezu a
jejich popis

Pozitivni — bez pfesného stanoveni poctu kopii bunék s translokaci
t(11;14) (CCND1/IgH) s mistem zlomu v MTC nebo non-MTC oblasti

Pozitivni — pfesné stanoveni poctu kopii bunék s translokaci t(11;14)
(CCND1/IgH) s mistem zlomu v MTC nebo non-MTC oblasti na 1
milion bunék

Negativni — 0 kopii
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0 a vice, horni hranice neni omezena

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou
pacienta

I Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku I
oddéleni
Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

| interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C. I
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

I Doba odezvy 4-10 pracovnich dni l
Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani Zadanky s novym
dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni
Poznamky I
SOP R/CMBG/01309
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16)Zbytkova choroba (pacienti s B-lymfoproliferacemi)

Nazev

VysSetreni na pritomnost minimalni rezidualni
nemoci (MRD) pomoci kvantitativni (RQ)-PCR na
urovni DNA pomoci klonalnich prestaveb
imunoglobulinovych genti (Ig)

Komponenta

Kvantitativni stanoveni mnozstvi bunék se specifickou prestavbou v
imunoglobulinovych fetézcich

Druh veli€iny

Mnozstvi bunék se Pocet kopii bunék se
specifickou pfestavbou v specifickou prestavbou v
imunoglobulinovych Jednotka | imunoglobulinovych
fetézcich fetézcich na 10° genovych
ekvivalentu

Metoda

Real-time PCR

Vysetiovany
material

1) periferni krev
2) kostni dfef
3) tkan

4) likvor

5) endosekret
6) DNA

Odbér do

1) zkumavka s EDTA

2) zkumavka s EDTA

3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka

5) sterilni zkumavka

6) TA nebo TE pufr

Odebirané
mnozstvi

1) 5ml

2) 2ml

3) 10mm? a vice

4) dle mozZnosti

5) dle mozZnosti

6) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA

Pokyny k
odbéru

1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
nevystavovat sluneénimu zareni
3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Manipulace
s materialem,
transport

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Stabilita vzorku

Typy nalezi a
jejich popis

Negativni — 0 kopii

Pozitivni pod limitem kvantifikace — bez pfesného stanoveni poc¢tu
kopii bunék se specifickou pfestavbou

Pozitivni - pfesné stanoveni poctu kopii bunék se specifickou
prestavbou na 10 genovych ekvivalentt/podil bunék s danou
prestavbou ze vSech jadernych bunék

Pozitivni nad limitem kvantifikace — bez pfesného stanoveni poctu
kopii bunék se specifickou pfestavbou (10%)
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neni stanoveno

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou
pacienta

I Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku I
oddéleni
Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

| interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C. I
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

I Doba odezvy 4-7 pracovnich dni l
Podminky pro Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani Zadanky s novym
dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni
Poznamky I
SOP R/CMBG/01312

Strana 48 (celkem 237)



FAKULTNI
: NEMOCNICE
BRNO

K/CMBG/00002
Verze 8.0

17)Zbytkova choroba (pacienti s T-proliferacemi)

VysSetreni na pritomnost minimalni rezidualni
nemoci (MRD) pomoci kvantitativni (RQ)-PCR na

Nazev . . . 1 Y o
urovni DNA pomoci klonalnich prestaveb genu pro
TCR receptory

Komponenta Kvantitativni stanoveni mnozstvi bunék se specifickou prestavbou

v TCR receptorech

Druh veli€iny

Mnozstvi bunék se Pocet kopii bunék se
specifickou pfestavbou v Jednotka specifickou prestavbou v
TCR receptorech TCR receptorech na 108
genovych ekvivalentd

Metoda

Real-time PCR

VysSetiovany
material

1) periferni krev
2) kostni dfen
3) tkan

4) likvor

5) endosekret
6) DNA

Odbér do

1) zkumavka s EDTA

2) zkumavka s EDTA

3) sterilni zkumavka (zkumavka s RNA laterem)
4) sterilni zkumavka

5) sterilni zkumavka

6) TA nebo TE pufr

Odebirané
mnozstvi

1) 5ml

2) 2ml

3) 10mm? a vice

4) dle moznosti

5) dle mozZnosti

6) mnozstvi odpovidajici minimalné 5000 ng DNA

Pokyny k
odbéru

1) 2) 4) 5) 6) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat,
nevystavovat sluneénimu zareni
3) transport v tekutém dusiku nebo na suchém ledu

Manipulace
s materialem,
transport

1) 2) 4) 5) 48 hodin pfi 4°C
3) 1 rok pfi -70°C
6) cca 1 mésic pfi 4°C

Stabilita vzorku

Typy nalezi a
jejich popis

Negativni — 0 kopii

Pozitivni pod limitem detekce — bez pfesného stanoveni poc¢tu kopii
bunék se specifickou pfestavbou

Pozitivni - pfesné stanoveni poctu kopii bunék se specifickou
prestavbou na 1 milion bunék/podil bunék s danou prestavbou ze
vSech jadernych bunék

Pozitivni pod limitem detekce — bez pfesného stanoveni poc¢tu kopii
bunék se specifickou pfestavbou

Strana 49 (celkem 237)



FAKULTNI
: NEMOCNICE
BRNO

K/CMBG/00002
Verze 8.0

neni stanoveno

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro nejsou
pacienta

I Pokyny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku I
oddéleni
Omezeni a Kratkodobé skladovani vyizolované DNA je mozné pfi 4°C,

| interference dlouhodobé skladovani pfi -20°C. I
Dostupnost Po — Pa (6:30 — 15:00)

I Doba odezvy 4-7 pracovnich dni l
Podminky pro Dostatek materialu po pfedchozi analyze, dodani Zadanky s novym
dodateéna pozadavkem, existence informovaného souhlasu
vySetieni
Poznamky I
SOP R/CMBG/01312
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B. Sekce Cytogenomiky

Pracovni skupina nadorové cytogenomiky —
vysSetreni genomu nadorovych bunék

1) Cytogenetické vySetreni kostni dfené a periferni krve u pacienti
s hematologickymi malignitami

Cytogenetickeé vysetreni kostni drené a periferni

Nazev krve u pacienti s hematologickymi malignitami
Komponenta Prokazani pfitomnosti chromosomovych zmén

Druh veli€iny

Cely genom / karyotyp Jednotka | Normalni karyotyp/

abnormalni karyotyp

I Metoda Cytogeneticka analyza G-pruhovaci metodou l
VysSetiovany 1. kostni dien (KD)
material 2. periferni krev (PK)
Odbér do 1. ster?ln[ zkumavky s 5ml PBS a Q,5m| heparinu
2. sterilni zkumavky s 0,5ml heparinu
Odebirané 1. ccalml
mnozstvi 2. ccadml
Pokyny k Sterilni odbér vzdy do heparinu
odbéru
Manipulace Transport pfi bézné teploté, nemrazit
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

Max. 24 hod

Typy nalezu a
jejich popis

1. normalni karyotyp muzsky nebo zensky

2. abnormalni karyotyp - patologické nalezy, numerické a
strukturni chromosomové aberace

Popis podle mezinarodni nomenklatury ISCN

Referencni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

nejsou

Pokyny pro
oddéleni

Dodrzovani sterilnich podminek

Omezeni a
interference

Dostupnost

1. vSechny pracovni dny (patek - pouze pfimé zpracovani)
2. vSechny pracovni dny kromé stfedy

Doba odezvy

1-5 tydnd podle slozitosti nalezl

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu, sterilita vzorku

Poznamky

SOP

SA/CMBG/C0001
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2) Molekularné cytogenetické vysetieni metodou fluorescencni in situ
hybridizace (FISH)

Molekularné cytogenetické vysetreni metodou

Nazev fluorescencni in situ hybridizace (FISH)
A) Prokazani pfitomnosti aberantnich jader/ metafazi
A PCIEIE Kvantitativni stanoveni podilu aberantnich jader/ metafazi
A) Pritomnost Jednotka A) Normalni/
aberantnich jader/ abnormailni nalez
Druh veli€iny metafazi %/ pocet aberantnich
Podil aberantnich jader/ jader/ metafazi
metafazi
I Metoda FISH |
1. kostni dien (KD) *
. ex . | 2. periferni krev (PK) *
Vysetl"?vany 3. gtisky tumort‘]( )
material ’
4. separované plazmocyty
* pfi sou€asném vySetfeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
1. sterilni zkumavky s 5ml PBS a 0,5ml heparinu
Odbér do 2. stgrilm’ zkuma\v/k),/ s 0,5ml heparinu
3. otisk na podlozni sklo
separovaneé plazmocyty do fixativa
1. ccalml
Odebirané 2. ccadml
mnozstvi 3. tenka vrstva na skle
min. 0,1x10% CD138+ (separované plazmocyty)
Pokyny k 1., 2., 4. Sterilni odbér do heparinu
odbéru 3. Otisk na podlozni sklo
Manlpul_a’lce Transport pfi bézné teploté, nemrazit
s materialem,
transport
Stabilita max. 24 hod
vzorku
A) normalni nalez/ abnormalni nalez numerickych a strukturnich aberaci
Typy nalezti | B) %/ poCet nalezenych aberantnich jader/ metafazi

a jejich popis

Popis podle mezinarodni nomenklatury ISCN

Referenéni
rozmezi

nepouziva se

Pokyny pro
pacienta

nejsou

Pokyny pro
oddéleni

nejsou

Omezeni a
interference

I Dostupnost véechnz pracovni dnx I
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Doba odezvy | 90 % vysledk( v rozmezi 1-4 tydny, doSetfeni slozitych nalezu déle

Podminky
pro
dodate¢na
vySetireni

dostatek hodnotitelného materialu, sterilita vzorku

Poznamky I
SOP SA/CMBG/C0002
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3) Molekularné cytogenetické vysetreni metodou komparativhi genomové
hybridizace na oligonukleotidovych DNA cipech (array CGH)

Vysetieni chromosomovych aberaci metodou

Nazev komparativni genomové hybridizace na
oligonukleotidovych mikrocipech [arrayCGH]
Komponenta | Detekce nebalancovanych chromosomalnich zmén v celém genomu
Druh velig¢iny | delece/duplikace/amplifikace/LOH | Jednotka | bp
Izolace DNA, znaceni fluorochromem, hybridizace na Cipu s navazanymi
Metoda . g . 7
oligonukleotidovymi sondami, skenovani Cipu
Vysetfovany | 1. izolovana DNA z periferni krve (PK)
material 2. izolovana DNA z kostni dfené (KD)
1. zkumavka s EDTA *
Odbér do 2. zkumavka s EDTA *
* pfi sou€asném vySetfeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
o 1. cca 4-5 ml PK
Odebirane | 5" 2.3 mIKD
mnozstvi
Pokyny k Sterilni odbér do EDTA
odbéru
Manlpul_a}ce Transport pfi bézné teploté, uchovavat v chladni¢ce pfi cca +2 az +8,
s materialem, :
nemrazit
transport
Stabilita
vzorku
Genotyp:
Typy nalezii - bez aberaci

a jejich popis

- s aberacemi (ztraty a zisky genetické informace; amplifikace, delece,
ztraty heterozygosity LOH)

Referenéni Zavislé na pouzité platformé oligonukleotidovych DNA mikrocCipu a
rozmezi pohybuje se v rozmezi 2 — 200 kbp

Pok.yny pro Nejsou

pacienta

Pok;v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo nesetrné
interference | propipetovavani mize zpusobit fragmentaci genomové DNA
Dostupnost VSechny pracovni dny

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 3 mésice;
Statimové vySetfeni po pfedchozi domluvé do 3 tydnl

Podminky
pro
dodate¢na
vySetreni

Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky.

Poznamky

SOP

SA/CMBG/C0005
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Pracovni skupina klinické cytogenomiky -
vysSetreni germinalniho genomu

1) Vysetfeni konstituc¢niho karyotypu pruhovaci metodou [KARYO]

Nazev

Vysetreni konstitucniho karyotypu pruhovaci
metodou [KARYO)]

Prokazani pfitomnosti chromozomovych zmén

Komponenta
Druh veli€iny

Cely genom / karyotyp Jednotka | Normalni karyotyp/
abnormalni karyotyp

I Metoda Cytogeneticka analyza G-pruhovaci metodou
1. periferni krev, pupe&nikova krev
VysSetiovany 2. plodova voda
material 3. choriové klky
4. fetalni tkan
1. sterilni zkumavky s 0,4 ml heparinu
2. injekéni stiikacka (25ml)
Odbér do 3. zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava musi
byt vyplachnuta heparinem
4. zkumavka s 10 ml transportniho media nebo fyziologického roztoku
1. cca 3 ml krve
Odebirané 2. cca 20 ml plodové vody
mnozstvi 3. mnozstvi tkané alespon 20 mg choria (asi 20 ks fragmentu)
4. fragment tkdné 5 mm
Pokyny k Sterilni odbér vzdy do heparinu.
odbéru
Manipulace Transport pfi bézné teploté, uchovavat v chladnicce pfi cca +2 az +8,
s materialem, nemrazit
transport

Stabilita vzorku

24 hod — 7 dni (dle materialu)

Typy nalezi a

1. normalni karyotyp muzsky nebo Zensky
2. abnormalni karyotyp - patologické nalezy, numerické a strukturni

jejich popis chromozomové aberace
Popis podle mezinarodni nomenklatury ISCN
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Odbér neni vhodny pfi sou€asné antibiotické a cytostatické lécbé
pacienta
Pokyny pro Dodrzovani sterilnich podminek
oddéleni
Omezeni a
interference
Dostupnost Odbérové dny: vS8echny pracovni dny

Odbér choriovych klkl: ne pfed volnym dnem

Doba odezvy

1-8 tydndq, statim 2 tydny

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu, sterilita vzorku

SOP

SA/CMBG/C0003
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2) VysSetreni ziskanych chromozomovych aberaci prostiednictvim cytogenetické
analyzy perifernich lymfocytu za pouziti metody konvencniho barveni [ZCA, CAPL]

Vysetreni ziskanych chromozomovych aberaci
prostrednictvim cytogenetické analyzy perifernich

Nazev lymfocytu za pouziti metody konvencéniho barveni
[ZCA, CAPL]
VySetieni ziskanych chromozomovych aberaci v

Komponenta kultivovanych lymfocytech periferni krve, které vznikaji jako dusledek

poruchy reparace DNA v organismu, po pusobeni fyzikalnich,
chemickych nebo biologickych mutagenu

Druh veli€iny

stanoveni % aberantnich
bunék

Cely genom / karyotyp Jednotka

Metoda Kultivace, zpracovani a klasické barveni lymfocytt
Vysetifovany Periferni krev

material

Odbér do Sterilni zkumavky s 0,4 ml heparinu

Odebirané cca 3 ml krve

mnozstvi

Pokyny k Sterilni odbér vZdy do heparinu.

odbéru

Manipulace Transport pfi bézné teploté, uchovavat v chladni¢ce pfi cca +2 az +8,
s materialem, nemrazit

transport

Stabilita vzorku

7 dni

Typy nalezi a
jejich popis

% aberantnich bunék

Referencni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Odbér neni vhodny pfi sou¢asné antibiotické a cytostatické lécbé

Pokyny pro
oddéleni

DodrZovani sterilnich podminek

Omezeni a
interference

Dostupnost

Odbérové dny: pondéli az stfeda

Doba odezvy

3 mésice

Podminky pro
dodatec¢na
vysetreni

Dostatek materialu, sterilita vzorku

Poznamky

SOP

SA/CMBG/C0004
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3) Vysetreni chromozomovych aberaci metodou fluorescencni in situ
hybridizace [FISH]

Vysetireni chromozomovych aberaci metodou

Nazev fluorescencni in situ hybridizace [FISH]
Detekce strukturnich i po¢etnich chromozomovych aberaci
Komponenta | neodhalitelnych konvenéni cytogenetickou analyzou u pacientl s
podezienim na geneticky podminéné onemocnéni a u dysfertilnich pard
PFitomnost aberantnich | Jednotka Normalni/abnormalni
Druh veliginy jader/metafazi nalez
Podil aberantnich %/ pocet aberantnich
jader/metafazi jader/metafazi
Metoda FISH
1. periferni krev a pupecénikova krev *
2. plodova voda *
Vysetrovany | 3. choriové klky *
material 4. fetalni tkan (kultivovand) nebo otisk tkané na podloznim skliCku *
5. stéry bukalni sliznice
* pfi souCasném vySetfeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
1. sterilni zkumavky s 0,4 ml heparinu
2. injeke¢ni stfikacka (25ml)
Odbé 3. zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava musi byt
ér do X X .
vyplachnuta heparinem
4. zkumavka s 10 ml transportniho media nebo fyziologického roztoku
5. natér na 4 podlozni mikroskopicka skla
1. cca 3 ml krve
Odebirané 2. cca 20 ml plodové vody
% er 3. mnozstvi tkané alespori 20 mg choria (asi 20 ks fragmentu)
mnozstvi -«
4. fragment tkané 5 mm
5. tenka vrstva na skle
Pokyny k 1. Sterilni odbér do heparinu
odbéru 5. Otisk na podlozni sklo
Manlpul_qce Transport pfi bézné teploté, nemrazit
s materialem,
transport
Stabilita Max. 24 hod
vzorku
Typy néleza 1. normalni nalez/ abnormalni nalez numerickych a strukturnich aberaci

a jejich popis

2. % nebo pocet nalezenych aberantnich jader/ metafazi
Popis podle mezinarodni nomenklatury ISCN

Referenéni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Nejsou

Pokyny pro
oddéleni

Nejsou

Omezeni a
interference

Dostupnost

VSechny pracovni dny

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 3 tydny
Statimové vySetfeni po pfedchozi domluvé do 7 dnl
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Podminky
pro
dodate€¢na
vySetireni

Dostatek hodnotitelného materialu, sterilita vzorku

Poznamky

SOP

SA/CMBG/C0002

4) Vysetreni chromozomovych aberaci metodou komparativni genomové hybridizace
na oligonukleotidovych mikrocipech [array CGH]

Vysetreni chromozomovych aberaci metodou

Nazev komparativni genomové hybridizace na
oligonukleotidovych mikroc€ipech [arrayCGH]
Komponenta | Detekce nebalancovanych chromozomovych zmén v celém genomu
Druh velig¢iny | delece/duplikace/amplifikace/LOH | Jednotka | bp
Izolace DNA, znac&eni fluorochromem, hybridizace na ipu s navazanymi
Metoda ) S . 0
oligonukleotidovymi sondami, skenovani €ipu
1. izolovana DNA z periferni krve
Vysetiovany | 2. izolovana DNA z plodové vody
material 3. izolovana DNA z choriovych klku
4. izolovana DNA z tkané fetalniho plodu
1. zkumavka s EDTA *
2. injekéni stfikacka (25ml) *
. 3. zkumavka s 10 ml transportniho media, odbé&rova souprava musi byt
Odbér do . X .
vyplachnuta heparinem *
4. zkumavka s 10 ml transportniho media nebo fyziologického roztoku *
* pfi souCasném vySetfeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
1. cca 4-5 ml krve
Odebirané 2. cca 20 ml plodové vody
mnozstvi 3. mnozstvi tkané alespor 20 mg choria (asi 20 ks fragmentu)
4. fragment tkané 5 mm
Pokyny k Sterilni odbér do EDTA
odbéru
Manipulace | . oort pFi b&2né teplots, uchovavat v chladniéce pfi cca +2 a2 +8,
s materialem, :
nemrazit
transport
Stabilita
vzorku
—— 1. bez aberaci
Typy nalezu

a jejich popis

2. s aberacemi (ztraty a zisky genetické informace; amplifikace, delece,
ztraty ztraty heterozygosity LOH)

Referenéni Zavislé na pouzité platformé oligonukleotidovych DNA mikrocipu a
rozmezi pohybuje se v rozmezi 2 — 200 kb

Pok_yny pro Nejsou

pacienta

e k¥ny bro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
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Omezeni a
interference

Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo nesetrné
propipetovavani maze zpUsobit fragmentaci genomové DNA

VSechny pracovni dny

| Dostupnost

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 3 mésice;
Statimové vySetfeni po predchozi domluvé do 3 tydnl

Podminky
pro
dodate€¢na
vySetireni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky.

Poznamky

SOP

SA/CMBG/C0005

5) Stanoveni genovych prestaveb metodou MLPA (mikrodelece/mikroduplikace)

Nazev

Stanoveni genovych prestaveb metodou MLPA
(mikrodelece/mikroduplikace)

| Komponenta

Diagnostika nejcastéjSich mikrodele¢nich (mikroduplikacnich) syndromu I

Druh veli€iny

Lokalizace a typ aberace | Jednotka | Delece/duplikace

Metoda MLPA
1. izolovana DNA z periferni krve (PK)
VysSetiovany | 2. izolovana DNA z plodové vody (PV, AMC)
material 3. izolovana DNA z choriovych klku (CVS)
4. izolovana DNA z tkané fetalniho plodu
1. zkumavka s EDTA *
2. injekéni stfikacka (25ml) *
Odbé 3. zkumavka s 10 ml transportniho media, odbé&rova souprava musi byt
ér do . . .
vyplachnuta heparinem *
4. zkumavka s 10 ml transportniho media nebo fyziologického roztoku *
* pfi sou€asném vySetfeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
1. cca 4-5 ml krve
Odebirané 2. cca 20 ml plodové vody
mnozstvi 3. mnozstvi tkané alespor 20 mg choria (asi 20 ks fragmentu)
4. fragment tkané 5 mm
Pokyny k 1. Sterilni odbér do EDTA
odbéru
Manipulace | .00t ofi b&2né teplots, uchovavat v chiadnicce pfi cca +2 a +8,
s materialem, :
nemrazit
transport
Stabilita
vzorku
o 1. bez aberaci
Z‘f&%’%ﬂ?& s 2. s aberacemi (ztraty a zisky genetického materialu)
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Nejsou
pacienta
Pokyny pro viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku.
oddéleni Pokud je znama mutace v rodiné, je nutné sdélit pfesny typ mutace.

Strana 59 (celkem 237)



FAKULTNI

NEMOCNICE
0

K/CMBG/00002
Verze 8.0

VSechny pracovni dny

Dostupnost
Doba odezvy

Bézné vySetieni — 10 tydnd
Statimové vysSetfeni po predchozi domluvé do 7 dnl

Omezeni a
interference

Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
pro informovaného souhlasu
dodate¢na
vySetireni
I Poznamky
SOP SA/CMBG/M5005

6) Verifikace copy-number variations (CNVs) pomoci metody real-time PCR

Nazev

Verifikace copy-number variations (CNVs) pomoci
metody real-time PCR

IKomponenta

Oveéreni nalezd CNV detekovanych pomoci celogenomovych metod,
predevsim array-CGH &i NGS

Druh veli€iny

Srovnavani amplifikace Jednotka
vzorku vySetfované DNA
s amplifikaci DNA

endogenni kontroly

Delece/duplikace

Metoda real-time PCR (qPCR)
1. izolovana DNA z periferni krve (PK)
VysSetrovany | 2. izolovana DNA z plodové vody (PV, AMC)
material 3. izolovana DNA z choriovych klku (CVS)
4. izolovana DNA z tkané fetalniho plodu
1. zkumavka s EDTA *
2. injekeni strikacka (25ml) *
Odbé 3. zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava musi byt
ér do X X .
vyplachnuta heparinem *
4. zkumavka s 10 ml transportniho media nebo fyziologického roztoku *
* pfi sou¢asném vySetifeni cytogenetiky neduplikovat odbéry
1. cca 4-5 ml krve
Odebirané 2. cca 20 ml plodové vody
mnozstvi 3. mnozstvi tkané alespor 20 mg choria (asi 20 ks fragmentu)
4. fragment tkdné 5 mm
Pokyny k 1. Sterilni odbér do EDTA
odbéru
g?;f;liaélcfm, Transp(_)rt pfi bézné teploté, uchovavat v chladniCce pfi cca +2 az +8,
nemrazit
transport
Stabilita
vzorku
P 1. bez aberaci
?j,;)i’c?]a:)%z; s|2s aberacemi (ztraty a zisky genetického materialu)
Referencéni
rozmezi
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Pokyny pro Nejsou
pacienta
| Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku. I
A Pokud je znama CNV v roding, je nutné sdélit pfesny typ CNV véetné
oddéleni . , L
referen¢niho genomu a genomovych koordinat.
Omezeni a DNA nesmi byt fragmentovana
interference
Dostupnost VSechny pracovni dny
Doba odezvy Bézné vySetreni — 8 tydn(
Statimové vySetreni po pfedchozi domluvé do 21 dnl
Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
pro informovaného souhlasu
dodate¢na
vySetireni
I Poznamky I
SOP Pi/CMBG/00059

C. Sekce genetického screeningu a neonkologické hematologie

1) Cilena sekvenace gent spojenych s familiarni hypercholesterolémii

Nazev

Cilena sekvenace genu spojenych s familiarni
hypercholesterolémii

Komponent
a

Geny asociované s vysokou hladinou LDL cholesterolu

Druh
veli€iny

Misto a typ mutace ve Jednotk
vybranych genech (aktualni a
seznam uveden na
https://www.fnbrno.cz/dyslipide
mie-geny/f5348)

Zameéna/delece/duplikace/inz
erce nukleotidu (nukleotidu).
Delece/duplikace jednoho
nebo vice exond.

Metoda

NGS — panel genu

VysSetiovan
y material

1) Periferni krev
2) DNA

Odbér do

1) zkumavka s EDTA
2) TA nebo AE puir

Odebirané
mnozstvi

1) 5ml
2) mnoZstvi odpovidajici minimalné 3000 ng DNA

Pokyny k
odbéru

1) Odbérové zkumavky s heparinem nejsou Zadouci

Manipulace
S materiale
m,
transport

1) + 2) transport pfi béZné teploté, nezahfivat

Stabilita
vzorku

1)1-2dnypii4°C
2) cca 2 mésice pfi 4 °C
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Genotyp:

normalni/normaini — zdravy jedinec, bez klinického projevu
normalni/mutace — heterozygot, jedinec je postizen, pfenase¢ mutace
(vyskyt 1/300, autozomalné dominantni dédi¢nost), manifestace choroby
nastava zpravidla kolem 30 let i dfive. Hladina LDL pfevySuje 6,5mmol/l,
projevem jsou Slachové xantomy, pfed€asna klinicka manifestace
ischemické choroby srde¢ni (ICHS) ve ¢tvrté nebo paté dekadé zivota
muzu a o 10 let pozdéji u zen.

mutace/mutace — velice vzacna forma, (vyskyt 1/1 000 000 ), tézce
postizeny jedinec jiz od détstvi (ICHS, xantomy), akutni infarkt myokardu
jiz do 20let.

Postup uzavirani nalezu:

Typy . Detekce mutaci v genech metodou NGS.
nalezu a
JEITE DR Typy mutaci:
Missense: zdména jednoho nukleotidu. Zaména aminokyseliny
v polypeptidovém fetézci.
Nonsense: vznik STOP kodonu. Pfed¢asné ukonéeni syntézy daného
produktu genu.
Mutace ovliviujici splicing — naruseni normalniho pribéhu sestfihu.
Mutace v promotorech gent — ovlivnéni miry transkripce.
Frameshift: v disledku inzerce &i delece dochazi k posunu &teciho ramce
a sekundarné ke vzniku STOP kodonu, coz vede opét k pfed¢asnému
ukonceni syntézy produktu genu.
Rozsahlé delece a duplikace: delece €i duplikace jednoho nebo vice
exonl. Naruseni sekundarni struktury LDL receptoru.
Pocet mutovanych alel:
Referenéni | O —zdravy jedinec
rozmezi 1 — heterozygot, pfenase¢ mutace, jedinec je postizen
2 — téZce postizeny jedinec
Pokyny pro | Pokyny udéluje oSetfujici lékar
pacienta
Pokyny pro | Viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek zaslan |ékafri, ktery vySetieni pozadoval
Omezenia | Nejsou
interferenc
e
Dostupnost | Po — Pa (6:00 — 15:00)
Doba 12 mésicu
odezvy
Podminky Dostatek materidlu po predchozi analyze a dodani nové Zzadanky a
pro informovaného souhlasu
dodate¢na
vysetreni
Poznamky
SOP SA/CMBG/M3000
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2) Cilena sekvenace genu spojenych s poruchami krevni srazlivosti

Cilena sekvenace genu spojenych s poruchami krevni

Nazev . .
srazlivosti
Komponent | Geny asociované s poruchami krevni srazlivosti
a
Misto a typ mutace ve Jednotk | Zaména/delece/duplikace/inz
D vybranych genech (aktualni a erce nukleotidu (nukleotidu).
ruh . .
veliciny seznam uveden na Delece'/dupllkacae jednoho
https://www.fnbrno.cz/neonkolog nebo vice exonu.
icka-hematologie-geny/f5349)
Metoda NGS — panel genl
Vysetiovan | 1) Periferni krev
y material 2) DNA
. 1) zkumavka s EDTA
CElEETelE 2) TA nebo AE pufr
Odebirané | 1) 5 ml
mnozstvi 2) mnoZstvi odpovidajici minimalné 3000 ng DNA
Pokyny k 1) Odbérové zkumavky s heparinem nejsou Zadouci
odbéru
Manipulace | 1) + 2) transport pfi bézné teploté, nezahfivat
S materiale
m,
transport
Stabilita 1)1-2dnypii4°C
vzorku 2) cca 2 mésice pii 4 °C
Typy mutaci:
Missense: zaména jednoho nukleotidu. Zaména aminokyseliny
v polypeptidovem fetézci.
Nonsense: vznik STOP kodonu. Pfed¢asné ukonéeni syntézy daného
Typy SrEELL ggnvu.” T ‘. At A -
naleza a Mutace ovlivnujici splicing — naruseni n,ornjalnlho prybehu sestfihu.
iejich popis Mutace v promotorech genu — ovlivnéni miry transkripce.
Frameshift: v dusledku inzerce &i delece dochazi k posunu ¢teciho ramce
a sekundarné ke vzniku STOP kodonu, coz vede opét k pfedéasnému
ukonceni syntézy produktu genu.
Rozsahlé delece a duplikace: delece &i duplikace jednoho nebo vice
exonu. NaruSeni sekundarni struktury proteint/enzymd.
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro | Pokyny udéluje oSetfujici Iékar
pacienta
Pokyny pro | Viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek zaslan |ékafi, ktery vySetieni poZadoval
Omezenia | Nejsou
interferenc
e
Dostupnost | Po — Pa (6:00 — 15:00)
Doba 12 mésicu
odezvy
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Podminky | Dostatek materialu po predchozi analyze a dodani nové zadanky a
pro informovaného souhlasu

dodate¢na

vySetireni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M3000
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Nemoci dychaci a travici soustavy

1) Celiakie

I Nazev Celiakie _I
i

| Komponenta

Geny DQB1, DQAL, DRB1

Druh veli€iny

Alely genti DQB1, DQAL, Jednotka

DRB1

Haplotypy genti DQB1,
DQA1 a DRB1

Metoda Multiplex PCR a elfo
. e . 1) periferni krev
werorany | 2 bia
3) bukalni stér
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
3) sterilni zkumavka s kartackem ¢i stérkou
Odebirané 1) 5 ml periferni krve
mnozstvi 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) nejméné 60 minut pfed odbé&rem nejist, nepit nic mimo
Pokyny k neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
odbéru hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod
Manipulace 1) - 3) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

1) 1-2tydny pfi4°C
2) neomezena
3) neomezena

Typy nalezu a

Haplotypy asociované s celiakii:

DQ2.5: DQA1*05:01-DQB1*02:01-DRB1*03/- - -

- homozygot nebo heterozygot s jakymkoli druhym haplotypem
DQ2.2: DQA1*02:01-DQB1*02:02-DRB1*07/- - -

- homozygot nebo heterozygot s jakymkoli druhym haplotypem

jejich popis DQ8: DQA1*03:01-DQB1*03:02-DRB1*04/- - -
- homozygot nebo heterozygot s jakymkoli druhym haplotypem
Ostatni haplotypy bez pfitomnosti alel asociovanych s celiakii jsou bez
predispozice k celiakii.

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici Iékar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetieni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — P4 (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 7 tydnd
Statimové vySetfeni — 1 tyden
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Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nove Zadanky a
dodateéna informovaného souhlasu pacienta.

vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M1002
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2) Crohnova choroba

INézev Crohnova choroba I

| Komponenta Detekce variant R702W, G908R, ¢.3020insC v genu NOD2/CARD15 l
Druh veli&in Misto a typ mutace v genu | Jednotka | lokalizace
Y | NOD2/CARD15
Metoda analyza kfivek tani na real time PCR
. e . 1) periferni krev
Vysetl:c?vany 2) DNA
material
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
L 1) 5 ml periferni krve
Odetzlrar!e 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi
Pokyny k 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
odbéru
Manipulace 1) + 2) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport
1) 1-2tydny pfi4°C
Stabilita vzorku 2) neomezena

Negativni — pacient bez varianty, detekce jen zdravych (wt) alel
Typy nalezi a | Pozitivni — nalez alely s variantou, specifikace varianty

jejich popis

Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje oSetiujici lékaF
pacienta
Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyZzadal

Omezeni a
interference

DOSIUpnost Po - Pa (800 — 15200)

Seigedemy | oo WEENER =G Eent

Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
dodateéna informovaného souhlasu pacienta.

vysetreni

Poznamky

SOP
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3) Cysticka fibroza

Nazev Cysticka fibréza

Komponenta | Gen CFTR

Misto a typ patologické Jednotka | Zaména/delece/duplikace/inzerce

varianty v genu CFTR nukleotidu (nukleotid().

Delece/duplikace jednoho nebo

vice exonu.

Multiplex PCR (ARMS) a analyza fluorescen¢né znacenych DNA

fragmentu metodou kapilarni elektroforézy,

sekvenacni analyza,

MLPA
1) periferni krev
2) DNA

Vysetrovany 3) amniocyty

material 4) choriové klky

5) sucha krevni skvrna

6) bukalni stér

1) zkumavka s EDTA

2) TE nebo AE pufr

Odbér do 3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu

5) FTA karta

6) sterilni zkumavka s kartackem ¢&i stérkou

1) 5 ml periferni krve

2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA

3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)

4) 20 mg tkané

5) 1 terCik FTA karty

1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci

3) injekeni stiikacka (25 ml)

4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava musi
byt vyplachnuta heparinem

5) nedotykat se terCiku, krevni vzorky ususit na suchém, &istém,
rovném a nesavém povrchu po dobu minimalné ¢tyr hodin,
viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odberu-ns
nejméné 60 minut pfed odbérem nejist, nepit nic mimo neslazené
nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni hygienu,
zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat otevienou po
dobu minimalné 24 hod

Druh veli€iny

Odebirané
mnozstvi

Pokyny k
odbéru

Manipulace 1) + 2) +5) + 6) transport pfi bézné teploté — nezahfrivat
S materialem, | 3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport

1 - 2 tydny pfi 4°C

. heomezena

Stabilita .+ 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
vzorku . heomezena

neomezena

neomezena
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Typy nalezu
ajejich popis

Genotyp:

normalni/normalni — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — pfenasec¢ patologické varianty
(heterozygot), jedinec neni postizen

patologicka varianta / patologicka varianta — postizeny jedinec

[N ]=

|0

Postup uzavirani nalezu:
Scoring 50 nejCastéjSich mutaci genu CFTR v evropské populaci
které predstavuji asi 90,66% vSech patologickych variant u
pacientl s cystickou fibr6zou pomoci kitu Elucigene CF EU v2
a. v pripadé CF klinickych pfiznaku, zatéze v rodiné, muzské
sterility

|~

b.

2. Sekvenovani kodujici oblasti genu CFTR, MLPA
3. v pripadé CF klinickych pfiznakl a pozitivniho potniho testu
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje odetfujici lekar
pacienta
Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyZzadal
Omezeni a
interference
Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

BéZné vySetieni — 2 mésice
Statimové vySetfeni — 1 tyden

Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
pro informovaného souhlasu pacienta.

dodate¢na

vySetreni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M6001
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4) Hereditarni pankreatitida

I Nazev Hereditarni pankreatitida I

| Komponenta

Geny CFTR, SPINK1, PRSS1

Druh veli€iny

Misto a typ mutace Jednotka | Zaména/delece/duplikace/inzerce
v genu CFTR, SPINK1, nukleotidu (nukleotidd).

PRSS1 Delece/dupllkace jednoho nebo
vice exonu.

MLPA

1) periferni krev
2) DNA

material
Odbér do

1) zkumavka s EDTA
2) TE nebo AE pufr

Odebirané
mnozstvi

1) 5 ml periferni krve
2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA

Pokyny k
odbéru

Metoda
VysSetiovany

PCR (ARMS), analyza kfivek tani na real time PCR, sekvenacni analyza, ‘
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci I

Manipulace 1) + 2) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport
SIEllie: g ie_or2nJ:—:¥zdennyé1prI e
vzorku
Genotyp:
Autozomalné dominantni forma onemocnéni
normalni/normalni — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — heterozygot, postizeny jedinec
Autozomalné recesivni forma onemocnéni:
normalni/normalni — zdravy jedinec bez mutace
normalni/ patologicka varianta — pfenase¢ mutace (heterozygot), jedinec
neni postizen
patologicka varianta / patologicka varianta — postizeny jedinec
Typy nalezu

a jejich popis

Postup uzavirani nalezu:
1.
Scoring 50 nej¢astéjSich mutaci genu CFTR v evropské populaci které
predstavuji asi 90,66% vSech patologickych variant u pacientl s
cystickou fibr6zou pomoci kitu Elucigene CF EU v2 (ARMS PCR)
Scoring vybranych sekvencnich variant v genu PRSS1 (Homo sapiens
protease, serine 1) (analyza kfivek tani na real time PCR):

c.47C>T, p.Alal6Val (A16V)

C.86A>T, p.Asn29lle (N29I)

€.346C>T, p.Argl16Cys (R116C)

€.365G>A, p.Arg122His (R122H)
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Scoring vybranych sekvencnich variant v genu SPINK1 (Homo sapiens
serine peptidase inhibitor, Kazal type 1). (analyza kfivek tani na real time
PCR):

€.101A>G, p.Asn34Ser (N34S)

€.194+2T>C (IVS3+2T>C)

2.
Sekvenovani kédujici oblasti genu genli CFTR, SPINK1, PRSS1
na zakladé pozadavku specialisty z IGEK

3.
MLPA genll SPINK1, PRSS1, CTRC
na zakladé pozadavku specialisty z IGEK

Referencéni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetrujici Iékar

Pokyny pro
oddéleni

Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Vysledek je zaslan lékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a
interference

Dostupnost

Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 2 mésice

Podminky
pro
dodate¢na
vySetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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5) Laktézova intolerance

Nazev

Laktézova intolerance

Komponenta

Detekce variant -13910 C/T a -22018 G/A, které se nachazi ve
vzdalenosti 14 a 22 kb pfed genem LCT.

Druh veli€iny

Misto a typ mutace Jednotka | lokalizace
v pozicich -13910 C/T a -
22018 G/A pred genem

LCT.

I Metoda analyza kfivek tani na real time PCR
< e . 1) periferni krev
Vysetl.'c’wany 2) DNA
material
1) zkumavka s EDTA

Odbér do 2) TE nebo AE pufr

L 1) 5 ml periferni krve
QLIRS 2) mnostvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi
Pokyny k 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
odbéru
Manipulace 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

3) 1-2tydny pfi4°C
4) neomezena

Typy naleza a

Snizena aktivita enzymu laktazy, ktera vede klinicky k projevim
laktozové intolerance dospélého typu, byla popsana v pfipadé

jejich popis mutovaného homozygota pro oba tyto polymorfismy LCT (genotyp
CCI/GG).

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici lékar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni Vysledek je zaslan Iékari, ktery vySetieni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — P4 (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetfeni — 10 tydnu

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu pacienta.
vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/4003

I e —
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Poruchy srazlivosti krve

1) Faktor Il = Prothrombin —c.20210G>A

I Nazev Faktor Il — Prothrombin — ¢.20210G>A I

Komponenta Detekce patogepni’variavntx c.2021OG>A,”v genu FIl uvadéna jako FlI ‘
Protrombin, spojena s dédi¢nou trombofilii
- Patologicka varianta v genu | Jednotka | lokalizace
Ao lElng Fll v pozici ¢.20210G>A
I Metoda alelové specificka reakce na real time PCR l
1) periferni krev
Vysetiovany 2) DNA
material 3) bukalni stér periferni krev
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
3) sterilni zkumavka s kartackem ¢i stérkou
Odebirané 1) 5 ml periferni krve
mnozstvi 3) mnozZstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) nejméné 60 minut pfed odbérem nejist, nepit nic mimo
Pokyny k neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
odbéru hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod
Manipulace 1) - 3) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

1) 1 -2 tydny pfi 4°C
2) Neomezena
3) neomezena

Typy nalezu a

Negativni — pacient bez varianty, detekce jen zdravych (wt) alel
Pozitivni — nalez alely s varianty v homozygotnim nebo

jejich popis heterozygotnim stavu

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici IékaF

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetieni — 1 mésic
Statimové vySetfeni — 1 tyden

Podminky pro
dodate€¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.
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I Poznamky I

fsop SA/ICMBG/4002 |

|
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2) Faktor V Leiden — p.Arg506GIn

Nazev

Faktor V Leiden — p.Arg506GIin

Komponenta

Detekce patogenni varianty ¢.1691G>A, p. Arg506GIn v genu FV
uvadéna jako FV Leiden, spojena s dédi¢nou trombofilii

Druh veli€iny

Patologicka varianta v genu
FV v pozici c.1691G>A

Jednotka | lokalizace

Metoda alelové specificka reakce na real time PCR
1) periferni krev
VysSetrovany 2) DNA
material 3) bukalni stér periferni krev
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
3) sterilni zkumavka s kartackem ¢i stérkou
Odebirané 1) 5 ml periferni krve
mnozstvi 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) nejméné 60 minut pfed odb&rem nejist, nepit nic mimo
Pokyny k neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
odbéru hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod
Manipulace 1) - 3) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport
4) 1-2tydny pfi4°C
Stabilita vzorku 5) Neomezena
6) neomezena

Typy nalezi a

Negativni — pacient bez varianty, detekce jen zdravych (wt) alel
Pozitivni — nélez alely s varianty v homozygotnim nebo

jejich popis heterozygotnim stavu

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetrujici Iékar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetreni — 1 mésic
Statimové vysetieni — 1 tyden
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Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nove Zadanky a
dodateéna informovaného souhlasu pacienta.
vySetieni
Poznamky
fsop SA/ICMBG/4001 |
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2) Hereditarni hemochromatéza

Hereditarni hemochromatoza — detekce variant

Nazev genu HFE: p.C282Y, p.H63D, p.S65C
Detekce patogennich variant v genu HFE
€.845G>A, p.Cys282Tyr, p.C282Y

Komponenta €.187C>G, p.His63Asp, p.H63D

C.193A>T, p.Ser65Cys, p.S65C

Druh veli€iny

Misto a typ mutace

| Jednotka | lokalizace

Multiplex PCR, analyza fluorescenéné znacenych DNA fragmentu

Metoda metodou kapilarni elektroforézy
1) periferni krev
VysSetrovany 2) DNA
material 3) bukalni stér periferni krev
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
3) sterilni zkumavka s kartackem ¢i stérkou
Odebirané 1) 5 ml periferni krve
mnozstvi 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) nejméné 60 minut pfed odbé&rem nejist, nepit nic mimo
Pokyny k neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
odbéru hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod
Manipulace 1) - 3) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

1)
2)
3)

1 - 2 tydny pfi 4°C
neomezena
neomezena

Typy nalezi a
jejich popis

normalni/normalni — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — pfenase¢ patologické varianty
(heterozygot), jedinec neni postizen

patologicka varianta / patologicka varianta — postiZzeny jedinec

Referenéni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetrujici Iékar

Pokyny pro
oddéleni

Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

Vysledek je zaslan lékari, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a
interference

Strana 77 (celkem 237)



: Fﬂéﬂ'sglm CE K/CMBG/00002
BRNO Verze 8.0

Dostupnost Po — P& (8:00 — 15:00)

Doba odezvy Bézné vySetieni — 2 tydny

Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a

dodatecna informovaného souhlasu pacienta.
vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/6004

I
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4) Thalasémie

I Nazev a—-thalasémie, B—thalasémie I

Komponenta

a--globin : patologické varianty v pozici: 3.7 kb (jednogenova delece),
-4.2kb (jednogenova delece), -20.5kb (dvougenova delece), -MED
(dvougenova delece), -SEA (dvougenova delece), -THAI (dvougenova
delece), -FIL (dvougenova delece), alfa1 kodon 14 G>A, alfal kodon
59 G>A, -3.7 triplikace (genova triplikace), alfa2 iniciacni kodon T>C,
alfa2 kodon 19 -G, alfa2 IVS 1 -5nt, alfa2 kodon 59 G>A, alfa2 kodon
125 T>C, alfa2 kodon 142 T>C, alfa2 kodon 142 T>A, alfa2 kodon 142
A>T, alfa2 kodon 142 A>C, alfa2 polyA-1 AATAAA>AATAAG, alfa2
polyA-2 AATAAA>AATGAA

Téchto 21 zmén pokryva > 90% defektl alfa-globinu nalezenych ve
Stfedomofi, zemich Stfedniho vychodu a jihovychodni Asie.

B —Globin: IME: c.-50A>C, c.17_18delCT, c.20A>T, c.25_ 26delAA,
€.27_28insG, c.47G>A, c.51delC, c.68_74delAAGTTGG, c.92G>C,
€.92+1G>A, ¢.92+1G>T, ¢.92+5G>C, ¢.92+6T>C, ¢c.93-21G>A, c.93-
21 96del, c.112delT, c.118C>T, ¢.126_129delCTTT, c.135delC,
€.315+1G>A, ¢.316-106C>G, 619bl del (exon 3 del)

Téchto 22 variant pokryva > 90% defektl beta-globinu nalezenych na
Stfednim vychodé a v Indii.

MED: c.-151C>T, ¢.-137C>G, ¢.-80T>A, c.17_18delCT, c.19G>A,
C.20A>T, c. 20delA, c.25 26delAA, c.27_28insG, c.48G>A, ¢.82G>T,
€.92+1G>A, ¢.92+5G>C, ¢.92+6T>C, c.93-21G>A, ¢.93-15T>G, ¢.93-
1G>C, ¢.118C>T, ¢.135delC, ¢.315+1G>A, ¢.316-106C>G, c.316-
3C>A

Téchto 22 variant pokryva > 90% defektl beta-globinu nalezenych v
oblasti Stredomofi.

Druh veli€iny

Misto a typ mutace | Jednotka | lokalizace

Metoda

Multiplex PCR s reverzni hybridizaci (strip-assay)

Vysetrovany
material

1) periferni krev

2) DNA

3) amniocyty

4) choriové klky

5) sucha krevni skvrna
6) bukalni stér

Odbér do

1) zkumavka s EDTA

2) TE nebo AE pufr

3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
5) FTA karta

6) sterilni zkumavka s kartackem Ci stérkou

Odebirané
mnozstvi

1) 5 ml periferni krve

2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA

3) 15 - 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity
4) 20 mg tkané

5) 1 ter€ik FTA karty

Pokyny k
odbéru

1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci

3) injekeni stiikacka (25 ml)

4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
musi byt vyplachnuta heparinem

5) nedotykat se ter€iku, krevni vzorky ususit na suchém, €istém,
rovném a nesavém povrchu po dobu minimalné ¢tyf hodin,
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viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odberu-ns

6) nejméné 60 minut pfed odbérem nejist, nepit nic mimo
neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
hygienu, zkumavku s odbérovou ty&inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod

Manipulace
s materialem,
transport

1) + 2) +5) + 6) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
3) + 4) dorudit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!

Stabilita vzorku

1) 1-2tydny pfi4°C

2) neomezena

3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
4) neomezena

5) neomezena

6) neomezena

Typy nalezu a

normalni/normaini — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — pfenase¢ patologické varianty
(heterozygot), jedinec neni postizen

patologicka varianta / patologicka varianta — postiZzeny jedinec

B—-thalasémie Fenotyp zavisi na tom, ktery z genli obsahuje
patologickou variantu (HBA1 nebo HBAZ2), typu patologie a poctu
postizenych alfa-globinovych alel.

U smrtelného syndromu Hb Bart’s hydrops fetalis chybi dvé kopie
HBA1 a dvé kopie HBA2. U HbH nemoci zlstava pouze jedna funkéni
kopie HBA. Kromé toho Ize rozliSit dva typy pfenaseclstvi a-talasemie:

jejich popis minor talasemie, kdy zUstavaji dvé funkeni kopie HBA genu (-,-/aa), (-
a/-aT) nebo (-,-/aaT), zatimco u ,tiché* alfa-thalassemie jsou pfitomny
tfi funk&ni kopie HBA (-a/aa).
B—-thalasémie Beta-thalassemii Ize rozdélit do tfi kategorii: Beta-
talasemie minor: Je postizena jedna alela genu pro syntézu B fetézce.
Beta-thalassemie intermedialni: obé beta-globinové alely jsou
ovlivnény (obvykle ne zcela inaktivujicimi) patologickymi variantami.
Stale se produkuje znaéné mnozstvi funk&nich beta-globinovych
fetézcl. Beta-thalassemia major (znama také jako Cooleyova anémie):
funkce obou beta-globinovych alel je zcela naruSena.

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetiujici I€ékaF

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni Vysledek je zaslan lékafri, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetieni — 2 tydny
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Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
dodatec¢na informovaného souhlasu pacienta.

vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/7002
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Nazev Hemofilie A — inv22
Komponenta gen F8: inv22
Druh veliéiny | Misto a typ mutace | Jednotka | lokalizace
Metoda Inverzni PCR a elfo
‘ 1) periferni krev
VysSetrovany 2) DNA
material 3) amniocyty
4) choriové klky
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
1) 5 ml periferni krve
Odebirané 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi 3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity
4) 20 mg tkané
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
Pokyny k 3) injekéni strikacka (25 ml)
odbéru 4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
musi byt vyplachnuta heparinem
Manipulace 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem, 3) + 4) dorucit okamzZité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport
1) 1-2tydny pfi4°C
. 2) neomezena
SIELIE VAL 3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
X-vazané recesivni onemocnéni:
A Pocet patologickych alel:
UWQTDELFNE) | zdrpavy je?:lineyc
el ol 1 — postizeny jedinec (muz), pfenadecCka (Zena)
2 — postizeny jedinec (Zena)
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje oSetiujici lékaF
pacienta
Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal
Omezeni a
interference
Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)
Doba odezvy 2SI
Podminky pro | Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
dodate¢na informovaného souhlasu pacienta.
vysetreni
Poznamky
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Kompone | AZF oblast na Yq (Azoospermia Factor Region): AZFa, AZFb a AZFc.
nta
‘ Druh Misto a typ delece v AZF Jednotka | delece AZFa, AZFb, AZFc, ‘
veli¢iny regionu
multiplex PCR a analyza fluorescenéné znacenych DNA fragmentu
Metoda metodou kapilarni elektroforézy
‘Vysetrova 1) periferni krev ‘
2) DNA
material
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
| ekt ool minimeing 2000 pg DA |
mnozstvi
I Pokyny k 2) zkumavky s heparinem jsou nezadouci I
odbéru
Manipulac | 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
e
s material
em,
transport
Stabilita ) 1= 2 6wy i S7C
vzorku 2) neomezena
AZFc AZFc AZF c AZF c AZF c
AZFa AZFb | AZFb,c | delece | delece | delece | delece | delece
delece | delece | delece | termin | b2/b4 | b2/b3 | b1/b3 | gr/gr
sY14 X X X X X X X X
ZFXY X X X X X X X X
sY82 X X X X X X X X
sY83 X X X X X X X
T)’/py . sY86 X X X X X X X
nalezl a
jejich sY84 X X X X X X X
popis sY1065 X X X X X X X
sY88 X X X X X X X X
sY105 X X X X X X X X
sY121 X X X X X X
sY127 X X X X X X
sY134 X X X X X X
sY1192 X X
sY1191 X X X
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sY153 X X X X
sY1291 X X X
sY254 X X X X X
sY255 X X X X X
sY160 X X X X X X X

Referenéni

rozmezi

Pokyny Pokyny udéluje odetfujici lekar

pro

pacienta

Pokyny Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

pro Vysledek je zaslan lékafi, ktery vySetfeni vyzadal

oddéleni

Omezeni a

interferenc

e

Dostupno | Po - Pa (8:00 — 15:00)

st

Doba BéZné vySetfeni — 2 mésice

odezvy

Podminky | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a

pro informovaného souhlasu pacienta.

dodate¢na

vySetreni

Poznamky

SOP
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Nazev

Prekoncepc¢ni vysSetreni zakladni

Komponenta

Geny CFTR, SMN1, SMN2, FMR1, GJB2, PAH, FV, Fll, MTHFR, PAI-I,
ANXAS

Druh veli€iny

Jednotka

Misto a typ patologické
varianty

Zaména/delece/duplikace/inzerce
nukleotidu (nukleotidd).
Delece/dupllkace jednoho nebo
vice exond.

multiplex PCR (ARMS) a analyza fluorescenéné znacenych DNA
fragmentu metodou kapilarni elektroforézy,
triplet primed PCR,

SRR analyza kfivek tani na real time PCR,
alelové specificka reakce na real time PCR sekvenacni analyza,
MLPA
1) periferni krev
VysSetiovany 2) DNA
material
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
1) 5 ml periferni krve
SR BDLAELL 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi
Pokyny k 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
odbéru
Manipulace 1) + 2) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
S materialem,
transport
Stabilita 1) 1-2tydny pfi4°C
2) neomezena
vzorku
Autozomalné dominantni forma onemocnéni
normalni/normalni — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — heterozygot, postizeny jedinec
Typy nalezGi | Autozomalné recesivni forma onemocnéni:

ajejich popis

normalni/normalni — zdravy jedinec bez mutace

normalni/ patologicka varianta — pfenase¢ mutace (heterozygot), jedinec
neni postizen

patologicka varianta / patologicka varianta — postizeny jedinec

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici Ieékar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan |ékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — P4 (8:00 — 15:00)
Doba odezv BéZné vySetieni — 2 mésice
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Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
pro informovaného souhlasu pacienta.

dodate¢na
vySetireni

Poznamky I
SOP
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Nazev Prekoncepcni vySetreni rozsirené
Geny CFTR, SMN1, SMN2, FMR1, GJB2, PAH, FV, Fll, MTHFR, PAI-I,
Komponenta | ANXA5, FSHR, (c.-29G>A, ¢.2039G>A), LHCGR(ins.18LQ, c.872T>C,

€.104T>C), HSPA4L (1578+135A>G),HLA-G 14bp indel, AZF, AR

Druh veli€iny

Misto a typ patologické Jednotka | Zaména/delece/duplikace/inzerce
varianty nukleotidu (nukleotidd).
Delece/duplikace jednoho nebo
vice exond.

multiplex PCR (ARMS) a analyza fluorescenéné znacenych DNA
fragmentt metodou kapilarni elektroforézy,
triplet primed PCR,

Metoda analyza kfivek tani na real time PCR,
sekvenacni analyza,
MLPA
e . 1) periferni krev
Vysetl"c’)vany 2) DNA
material
1) zkumavka s EDTA
Odbér do 2) TE nebo AE pufr
L 1) 5 ml periferni krve
Odetzlraqe 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi
Pokyny k 2) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
odbéru
Manipulace 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport
Stabilita ) 1= 2 6wy i S7C
2) neomezena
vzorku
Autozomalné dominantni forma onemocnéni
normalni/normalni — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — heterozygot, postizeny jedinec
Typy nalezd | Autozomalné recesivni forma onemocnéni:

a jejich popis

normalni/normalni — zdravy jedinec bez mutace

normalni/ patologicka varianta — pfenasec mutace (heterozygot), jedinec
neni postizen

patologicka varianta / patologicka varianta — postiZzeny jedinec

Referenéni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetfujici lekar

Pokyny pro
oddéleni

Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a
interference

Dostupnost

Po — Pa (8:00 — 15:00)
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Bézné vySetfeni — 2 mésice

Podminky
pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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Nazev

Aneuplodie chromozomu 13, 18, 21, X, Y a 13, 15,
16,18, 21, 22, X, Y metodou QF PCR

Komponenta

chromozomy 13, 18, 21, X, Y a 13, 15, 16,18, 21, 22, X, Y

Druh veli€iny

STR | Jednotka | Poget opakovani STR

Multiplex PCR (ARMS) analyza fluorescen¢né znacenych DNA
fragmentl metodou kapilarni elektroforézy

VysSetiovany
material

1) periferni krev

2) DNA

3) amniocyty

4) choriové klky

5) sucha krevni skvrna
6) bukalni stér

Odbér do

1) zkumavka s EDTA

2) TE nebo AE pufr

3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
5) FTA karta

6) sterilni zkumavka s kartackem i stérkou

3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
4) 20 mg tkané
5) 1 ter€ik FTA karty

odbéru

1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci

3) injekeni stfikacka (25 ml)

4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
musi byt vyplachnuta heparinem

5) nedotykat se terCiku, krevni vzorky ususit na suchém, Cistém,
rovném a nesavem povrchu po dobu minimalné ¢tyf hodin,
viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odberu-ns

6) nejméné 60 minut pfed odbérem nejist, nepit nic mimo
neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod

Manipulace
s materialem,
transport

1) + 2) +5) + 6) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!

Stabilita vzorku

1 - 2 tydny pfi 4°C

neomezena

+ 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
neomezena

neomezena

neomezena

Typy nalezi a
jejich popis

Odebirané
mnozstvi
Pokyny k

PoahswdpE

DNA amplifikovana z normalniho heterozygotniho jedince
(ma alely s riznou velikosti) pro specifickou STR sekvenci
bude mit dva piky s odliSnou délkou v daném rozsahu DNA

1) 5 ml periferni krve
2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
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2. amplifikovana z trinomickych jedinct vykaze bud dalSi pik
(tFi  razné alely) se stejnou plochou nebo jen dva piky
(dvé rGzné alely), z nichz jeden ma dvojnasobnou plochu,
nez ten druhy

3. Homozygotni jedinci (maji alely se stejnou délkou)
nebo monozomni vykazou pouze jeden pik

4. Problém monosomie X feSi 7X marker pro relativni
kvantifikaci chromozomu 7 a X. Pro normalni Zenu je pomér
7X 1:1 Pro normalniho muze a Zzenu s monosomii X je
typicky pomér 2:1

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici Iékar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan |ékafi, ktery vySetfeni vyZzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy 12 = i3 neellr

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a

dodatecna informovaného souhlasu pacienta.
vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M6002
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Determinace pohIaV|

Komponenta

Chromozom Y

Druh veli€iny

Gen SRY (Sex-determining | Jednotka | zjiSténi pfitomnosti oblasti

region Y; Yp11.3 genu SRY na chromozomu

Yp

Metoda

PCR a gelova elektroforéza

VysSetiovany
material

1)
2)
3)
4)
5)
6)

periferni krev

DNA

amniocyty

chorioveé klky

sucha krevni skvrna
bukalni stér

Odbér do

1)
2)
3)
5)
6)

zkumavka s EDTA

TE nebo AE pufr

+ 4) nativni nebo v transportnim médiu
FTA karta

sterilni zkumavka s kartackem ¢&i stérkou

1)
2)
3)
4)
5)

5 ml periferni krve

mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA

15 — 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
20 mg tkané

1 terCik FTA karty

odbéru

1)
3)
4)

5)

6)

zkumavky s heparinem jsou nezadouci

injekéni stfikacka (25 ml)

zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
musi byt vyplachnuta heparinem

nedotykat se terCiku, krevni vzorky ususit na suchém, Cistém,
rovném a nesaveém povrchu po dobu minimalné ¢tyf hodin,
viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odberu-ns

nejméné 60 minut pfed odb&rem nejist, nepit nic mimo
neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod

Manipulace
s materialem,
transport

1) + 2) +5) + 6) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!

Stabilita vzorku

1 -2 tydny pfi 4°C

neomezena

+ 4) dorucit okamZité po odbéru — nemrazit!
neomezena

neomezena

neomezena

F”P"P.‘*’!\’!—‘

Typy nalezi a
jejich popis

Odebirané
mnozstvi
Pokyny k

oblasti genu SRY na chromozomu Yp detekovana — muzské pohlavi

oblasti genu SRY na chromozomu Yp nedetekovana — Zenské pohlavi
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Jedinci s Zenskym fenotypem a XY genotypem s funkénim SRY
genem mohou - androgenni insenzitivni syndrom (AlS), s nebezpecim
pfipadného nasledného maligniho zvratu.
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici lékar
pacienta
Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan lékafi, ktery vySetfeni vyZadal
Omezeni a
interference
Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)
BézZné vysetfeni — 1 tyden
Rl Statimové vysetfeni — 2 dny
Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
dodatecna informovaného souhlasu pacienta.
vySetireni
I Poznamky I
I SA/CMBG/M1001 I
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Neinvazivni prenatalni vySetieni z volné

Nazev fetalni DNA ziskané z materské plasmy
Determinace pohlavi
Komponenta Chromozom Y

Druh veli€iny

Gen SRY (Sex-determining | Jednotka

region Y; Yp1l1.3

Pocet opakovani STR

| Metoda aleloveé specificka reakce na real time PCR |
Vysetifovany periferni krev matky
material
‘Odbér do zkumavka s EDTA ‘
Odebirané 9 ml periferni krve

mnozstvi

Pokyny k zkumavky s heparinem jsou nezadouci
I odbéru I
Manipulace transport vzorku do laboratofe do 3 hod po odbéru

s materialem,
‘ transport ‘
Stabilita vzorku | max. 1 den

Typy nalezi a
jejich popis

oblasti genu SRY na chromozomu Yp detekovana — muzské pohlavi
oblasti genu SRY na chromozomu Yp nedetekovana — zenské pohlavi

Referencéni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetfujici lékar

Pokyny pro
oddéleni

Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a
interference

Dostupnost

Po — P4 (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

1 tyden

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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Neinvazivni prenatalni vySetieni z volné

Nazev fetalni DNA ziskané z materské plasmy
Stanoveni Rh faktoru

Komponenta Rh faktor

Druh veli¢iny | Rh D gen | Jednotka | Delece Rh D genu

Metoda alelové specificka reakce na real time PCR

Vysetifovany periferni krev matky

material

Odbér do zkumavka s EDTA

Odebirané 9 ml periferni krve

mnozstvi

Pokyny k zkumavky s heparinem jsou nezadouci

odbéru

Manipulace transport vzorku do laboratofe do 3 hod po odbéru

s materialem,

transport

Stabilita vzorku

max. 1 den

Typy nalezi a
jejich popis

oblasti genu Rh D genu detekovana — Rh pozitivni
oblasti genu Rh D genu nedetekovana — Rh negativni

Referencni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetfujici leékaF

Pokyny pro
oddéleni

Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyZzadal

Omezeni a
interference

Dostupnost

Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

1 tyden

Podminky pro
dodateéna
vySetieni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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Neinvazivni prenatalni vySetieni z volné

Nazev fetalni DNA ziskané z materské plasmy
de novo variant test achondroplazie
Komponenta Gen FGFR3

Druh veli€iny

Gen FGFR3: G1138A/C Jednotka | lokalizace

| Metoda aleloveé specificka reakce na real time PCR |
Vysetifovany periferni krev matky
material
‘Odbér do zkumavka s EDTA ‘
Odebirané 9 ml periferni krve

mnozstvi

Pokyny k zkumavky s heparinem jsou nezadouci
I odbéru I
Manipulace transport vzorku do laboratofe do 3 hod po odbéru

s materialem,
‘ transport ‘
Stabilita vzorku | max. 1 den

Typy nalezi a

Autozomalné dominantni forma onemocnéni
normalni/normaini — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — heterozygot, postizeny jedinec

jejich popis patologicka varianta /patologicka varianta — homozygot, postizeny
jedinec

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici I€kaF

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

1 tyden

Podminky pro
dodatec¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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I Nazev Fragilni X I

Komponenta

Oblast trinukleotidovych repetic v 5 netranslatované oblasti genu
FMR1

Druh veli€iny

Velikost repetitivni oblasti | Jednotka | Poget CGG repetic

PCR, TP-PCR, analyza fluorescenc¢né znacenych DNA fragmentu

Hetoee metodou kapilarni elektroforézy
1) periferni krev
Vysetrovany 2) Di
material 5 EmmEEy
4) choriové klky
1) zkumavka s EDTA
. 2) TE nebo AE pufr
Sl el 3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
1) 5 ml periferni krve
Odebirané 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi 3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
Pokvny k 3) injekéni stfikacka (25 ml)
yny 4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbé&rova souprava
odbéru S . - .
musi byt vyplachnuta heparinem
Manipulace 1) + 2) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
S materialem, 3) + 4) dorucit okamZité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport

Stabilita vzorku

1) 1-2tydny pfi4°C

2) neomezena

3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
4) neomezena

Typy nalezu a

Genotyp:
- fyziologicka velikost repetice na obou alelach: zdravy jedinec
- normalni velikost repetice/premutace: zdravy jedinec, moznost -

jejich popis . .
vyskytu expanze u potomku
- normalni velikost repetice/expanze: potvrzena diagnéza FRAXA
5 — 54 repetic CTG — fyziologicka velikost
Referenéni 55 — 200 repetic CTG — premutace
rozmezi >200 repetic CGG — expanze
Pokyny pro Nejsou
pacienta
Pokyny pro Viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
o . Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tiepani na vortexu nebo
mezeni a . ) , S o - . .
interference nesgtrpe propipetovavani muze zpusob fragmentaci genomové DNA
vV misté expanze.
Dostupnost Po — P& (6:00 — 15:00)

Doba odezvy

2 mésice
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Podminky pro | Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nove Zadanky a
dodateéna informovaného souhlasu

vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M6005
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Hluchota

Komponenta

Geny GJB2, STRC, CATSPER2, OTOA

Druh veli€iny

Misto a typ mutace
v genu GJB2, STRC,
CATSPER2, OTOA

Jednotka | Zaména/delece/duplikace/inzerce
nukleotidu (nukleotidd).

Delece/duplikace jednoho nebo

vice exond.
Metoda Sekvenacni analyza, MLPA
1) periferni krev
VysSetiovany 2) DNA.
material 5) EEay
4) choriové klky
1) zkumavka s EDTA
. 2) TE nebo AE pufr
RS 3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
1) 5 ml periferni krve
Odebirané 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi 3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
4) 20 mg tkané
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) injekéni stfikacka (25 ml)
Pokyny k . . ., ,
odbéru 4) zlfumavlfa S 10,mI tran_sportnlho media, odbérova souprava musi
byt vyplachnuta heparinem
Manipulace 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem, | 3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport
1) 1-2tydny pii4°C
. 2) neomezena
SIElllie 3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
vzorku .
4) neomezena
Genotyp:
Autozomalné recesivni forma onemocnéni
Normalni varianta/normalni varianta — zdravy jedinec
Normalni varianta/patologicka varianta — heterozygot, pfenasec
onemocnéni
Patologicka varianta/patologicka varianta — homozygot, postiZzeny jedinec
Typy nalezu

a jejich popis

Postup uzavirani nalezu:

1. Sekvenace genu GJB2

2. MLPA genli STRC, CATSPER2, OTOA

3. Sekvenace genu GJB2 a MLPA genli STRC, CATSPER2, OTOA, kdy
je vysledek vydan aZz po provedeni obou analyz spole¢né
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Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje odetfujici Iekar

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan lékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Dostupnost Po — P4 (8:00 — 15:00)

Gen GJB2 — 1 mésic, statim 2 tydny
Doba odezvy | Geny STRC, CATSPER2, OTOA — 3 mésice, statim 1 mésic

Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
pro informovaného souhlasu pacienta.

dodate¢na

vySetieni

Poznamky

Omezeni a
interference

SoP SA/CMBG/M2002 (gen GJB2)

I
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Nazev Achondroplazie

Komponenta

Gen FGFR3

Druh veli€iny

Gen FGFR3: G1138A/C Jednotka | lokalizace

I Metoda analyza kfivek tani na real time PCR
1) periferni krev
VysSetiovany 2) [
m);teriél g £)) Gy
4) choriové klky
1) zkumavka s EDTA
. 2) TE nebo AE pufr
RS 3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu
1) 5 ml periferni krve
Odebirané 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA
mnozstvi 3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
4) 20 mg tkané
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
Pokvny k 3) injekéni stfikacka (25 ml)
yny 4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
odbéru L . . .
musi byt vyplachnuta heparinem
Manipulace 1) + 2) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
S materialem, 3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport

Stabilita vzorku

1) 1-2tydnypfi4°C

2) neomezena

3) + 4) dorucit okamzité po odbéru — nemrazit!
4) neomezena

Typy nalezu a

Autozomalné dominantni forma onemocnéni
normalni/normaini — zdravy jedinec bez patologické varianty
normalni/patologicka varianta — heterozygot, postizeny jedinec

jejich popis patologicka varianta /patologicka varianta — homozygot, postizeny
jedinec

Referenéni

rozmezi

Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici IékaF

pacienta

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)
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Doba odezvy 1 iec

Podminky pro | Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové Zzadanky a
dodatec¢na informovaného souhlasu pacienta.
vySetieni

Poznamky

SOP
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Analyza mikrosatelitli — stanoveni zygozity,

Nazev . ., . i
urceni otcovstvi a pribuznosti
Komponenta 16 STR MARKERU
Druh veliéiny | STR | Jednotka | Poget opakovani STR
Multiplex PCR (ARMS) analyza fluorescenéné znacenych DNA
Metoda . G )
fragmentl metodou kapilarni elektroforézy
1) periferni krev
2) DNA
VysSetiovany 3) amniocyty
material 4) choriové klky

5) sucha krevni skvrna

6) bukalni stér

1) zkumavka s EDTA

2) TE nebo AE pufr

Odbér do 3) + 4) nativni nebo v transportnim médiu

5) FTA karta

6) sterilni zkumavka s kartackem Ci stérkou

1) 5 ml periferni krve

2) mnozstvi odpovidajici minimalné 2000 ng DNA

Odetzlrar!e 3) 15— 20 ml plodové vody pro kultivaci (dle tydne gravidity)
mnozstvi L
4) 20 mg tkané
5) 1 ter€ik FTA karty
1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
3) injekeni stiikacka (25 ml)
4) zkumavka s 10 ml transportniho media, odbérova souprava
musi byt vyplachnuta heparinem
5) nedotykat se terCiku, krevni vzorky ususit na suchém, Cistém,
rovném a nesavém povrchu po dobu minimalné ¢étyf hodin,
Pokyny k . ) . !
* viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odbéru
odberu-ns
6) nejméné 60 minut pfed odbé&rem nejist, nepit nic mimo
neslazené nesycené vody, nezvykat ani neprovadét ustni
hygienu, zkumavku s odbérovou ty€inkou po odbéru nechat
otevienou po dobu minimalné 24 hod
Manipulace 1) + 2) +5) + 6) transport pfi béZné teploté — nezahfivat
S materialem, 3) + 4) dorucit okamZité po odbéru — chladit, ale nemrazit!
transport
1. 1-2tydny pfi4°C
2. neomezena
. ey S .
Stabilita vzorku 3. +4) doru0|t’ okamzité po odbéru — nemrazit!
4. neomezena
5. neomezena
6. neomezena

Stanoveni zygozity.:
1. monozygotni
2. dizygotni
UrCeni otcovstvi:

Typy nalezu a
jejich popis
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1. Vylou&eno otcovstvi na 100%
2. Stanovena pravdépodobnost otcovstvi dle Pl
PO50 (W) PI slovni vyjadfeni dle Hummela

70,00%-79,00% 2,33 -3,76
80,00%-89,00% 4,00 — 8,09
90,00%-94,90% 9,00 — 18,61
95,00%-98,90% 19,00 — 89,9
99,00%-99,74% 99,00 — 383,6
99,75% - >399

pouze formalné svédci pro otcovstvi
naznak otcovstvi

otcovstvi pravdépodobné

otcovstvi velmi pravdépodobné
otcovstvi vysoce pravdépodobné
otcovstvi prakticky prokazano

Ur€eni pfibuznosti:
1. Stanovena pravdépodobnost pfibuznosti dle LR, slovni
vyjadieni viz. pfedchozi

Referencni
rozmezi

Pokyny pro
pacienta

Pokyny udéluje oSetrujici Iékar a

Pokyny pro Viz. ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni Vysledek je zaslan Iékafi, ktery vySetfeni vyzadal

Omezeni a

interference

Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

1 -2tydny
Statim: 12 — 48 hodin

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a
informovaného souhlasu pacienta.

Poznamky

SOP
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Novorozenecky screening

I Nazev Novorozenecky screening cystické fibrézy I

| Komponenta | Gen CFTR |
Misto a typ mutace Jednotka | Zaména/delece/duplikace/inzerce
- v genu CFTR nukleotidu (nukleotidd).
A ls)nyg Delece/duplikace jednoho nebo
vice exonu.
Metoda PCR (ARMS)
Vysetrovany 1) sucha krevni skvrna
material
| Odbér do 1) FTAKarta |
Odebirané 1) 1 terCik FTA karty
mnozstvi
1) nedotykat se terciku, krevni vzorky ususit na suchém, Cistém,
p rovném a nesavem povrchu po dobu minimalné ¢tyr hodin,
okyny k ) . , !
odbéru viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odberu-ns
Manipulace 1) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport
Stabilita 1) neomezena
vzorku
Genotyp:
normalni/normalni — zdravy jedinec bez mutace
normalni/mutace — pfenase¢ mutace (heterozygot), jedinec neni
postizen
mutace/mutace — postizeny jedinec
Postup uzavirani nalezu:
1. Scoring 50 nejCastéjSich mutaci genu CFTR v evropské populaci
Typy néleza které predstavuji asi 90,66% vSech patologickych variant u

a jejich popis

pacientl s cystickou fibrézou
u IRT pozitivnich novorozencu (1% novorozencu) ve druhém
stupni, tj, sniZeni rizika fale$né pozitivity

Slouzi vyhradné ke snizeni faleSné pozitivity pfi vySetfeni IRT u
novorozeneckého screeningu CF a k uzavfeni screeningového vysetfeni
resp. jako indikace pro nasledny postup: a) bud ukon&eni vysetfovani
nebo b) pozvani ditéte k provedeni potniho testu. Nalez z tohoto
specifického genetického testu neni genetickym vySetfenim zarodec¢ného
genomu ve smyslu zakona 373/2011 Sb. §28-29. Z téchto divodu neni
proto pro druhy stupen novorozeneckého screeningu CF vyZzadovan
pisemny informovany souhlas.
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Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje oSetfujici lekar
pacienta
viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-odberu-ns
Pokyny pro L . . . TP =
A Informace o negativnich nalezech screeningovych vySetfeni laborator
oddéleni o
nezasila.
Omezeni a
interference
Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy Bézné vySetfeni — do 2 tydnu

Podminky Dostatek materialu po pfedchozi analyze
pro
dodate¢na
vySetieni

Poznamky

SOP SA/CMBG/M6001
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Novorozenecky screening spinalni muskularni

Nazev atrofie (SMA) a skupiny onemocnéni tézké
kombinované imunodeficience (SCID)
K Gen SMN1, TREC (T cell receptor excision circles),
omponenta

KREC (kappa-deleting recombination excision circles) pro B lymfocyty

| Druh veli€iny

Pocet kopii SMN1, TREC a
KREC

Jednotka | homozygotni delece SMN1
genu

pocet kopii TREC, KREC

I Metoda Absolutni kvantifikace na real time PCR l
Vysetrovany 1) sucha krevni skvrna
material
Odbér do 1) FTAKkarta
Odebirané 1) 1 tercik FTA karty
mnozstvi
1) nedotykat se terCiku, krevni vzorky ususit na suchém, Cistém,
rovném a nesavem povrchu po dobu minimalné ¢tyf hodin,
Pokyny k . ) . !
L viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-
odbéru
odberu-ns
Manipulace 1) transport pfi bézné teploté — nezahfivat
s materialem,
transport

Stabilita vzorku

1) neomezena

Typy nalezu a

sekvence genu SMN1 nedekovana — pozitivni (suspektni nalez
SMA)

pocet kopii TREC/105 buné&k<100 — pozitivni (suspektni nalez
SCID)

jejich popis pocet kopii KREC/105 bunék<100 — pozitivni (suspektni nalez
X-vazana agamaglobulinemie XLA)
Suspektni nalezy neprodlené oznamuje Pediatrické klinice FN Brno.
Referenéni
rozmezi
Pokyny pro Pokyny udéluje oSetrujici Iékar
pacienta
viz.https://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-odberu-ns
Pokyny pro o . . . e -
o Informace o negativnich nalezech screeningovych vysetfeni laboratof
oddéleni o
nezasila.
Omezeni a
interference
Dostupnost Po — Pa (8:00 — 15:00)

Doba odezvy

Bézné vySetieni — max. 5 dni

Podminky pro
dodate¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze
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FAKULTNI

: NEMOCNICE K/CMBG/00002
BRNO Verze 8.0

D. Sekce myeloidnich malignit a solidnich tumoru

1) RUNX1::RUNX1T1 (Akutni myeloidni leukémie typ M2 s maturaci neutrofilu,

gen RUNX1::RUNX1T1, translokace t(8;21))

Detekce fuzniho genu RUNX1::RUNX1T1

Nazev
(AML1:ETO)
A) Stanoveni pfitomnosti fuzniho genu RUNX1::RUNX1T1,
Komponenta y8:21)

B) Kvantitativni stanoveni poctu kopii fiUzniho genu
RUNXZ1::RUNX1T (AML1::ETO)

Druh veli€iny

A) Pritomnost fuzniho | Jednotka
genu
RUNX1::RUNX1T1

B) Kopie fuzniho genu
RUNX1::RUNX1T1

A) fazni gen
RUNX1::RUNX1T1

B) % fuzniho genu
RUNX1::RUNX1T1

A) Nested RT-PCR, gelova elektroforéza

Hetee B) Real-time PCR

VysSetiovany 1) Periferni krev, 2) Kostni dfen, 3) Likvor

material

Odbér do 1), 2) - zkumavky s EDTA, 3) sterilni zkumavka

Odebirané 1) min. 5 ml, 2) min. 2 ml, 3) min. 2 ml

mnozstvi

Pokyny k 1), 2) — zkumavky s heparinem jsou nezadouci, 1)